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PREFACE

L’autisme a suscité beaucoup d’interrogations, et beaucoup de travaux,
dont découlent aujourd’hui des faits et des hypotheses.

L’ouvrage du Dr P. LENOIR, J. MALVY et Ch. BODIER-RETHORE répond
tout d’abord a un objectif de clarification des définitions. Il prend en compte
et explique 1’élargissement constaté du concept de « troubles envahissants
du développement », selon la terminologie héritée des pays anglo-saxons. La
question délicate des diagnostics différentiels, ou plus souvent de I’associa-
tion de sémiologies voisines qui font aussi partie du domaine du
développement mental, ou des apprentissages, y est particulierement bien
présentée.

Puis les auteurs exposent les modalités et I'intérét des évaluations
aujourd’hui indispensables :

— pour I’enfant, sa famille, les partenaires ;
—au moment du diagnostic initial et au cours de I’évolution ;

— pour des nécessités aussi du secteur médico-social, de santé publique ou
de recherche.

Ces références cliniques solides sont des reperes indispensables pour la
pratique médicale ou méme I’éthique des soins et de la recherche. Elles aide-
ront également a établir le consensus des cliniciens vers lequel se dirigent,
nous le savons, les professionnels de la pédopsychiatrie.

D’autre part, cet ouvrage illustre les collaborations au sein de la discipline
pédopsychiatrique, et de plus en plus avec d’autres spécialités médicales ; il
aborde donc les nouvelles questions a résoudre pour les conduites a tenir, les
protocoles, les complémentarités. En cela, il montre comment peuvent étre
conciliées les contraintes de la pratique et de la recherche, avec leurs spécifi-
cités propres, et évitée la confusion des démarches, aupres des parents ou des
collegues.

Par rapport a des ouvrages antérieurs, la place accordée au traitement est
ensuite tres significative. Aujourd’hui, la nécessité d’organiser des soins est
en effet au premier plan des lors que le diagnostic se pose ou est confirmé —
et ceci dans la durée qui caractérise ces pathologies. Les moyens sont encore
diversement disponibles, des options différentes coexistent pour les théories
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sur lesquelles reposent des réponses apportées, ou les modalités de leur
application : nature et intensité des soins, place des familles et des parte-
naires de milieu (vie familiale et sociale, école, loisirs, etc.).

Le lecteur, qu’il soit professionnel aguerri, étudiant ou concerné par
I’autisme dans sa vie familiale ou professionnelle, comprendra aisément
I’apport de ’ouvrage du Dr LENOIR et de ses collegues. Il leur sera recon-
naissant d’un style clair, réfléchi, avec une information documentée et
toujours contrdlable.

On verra ainsi comment des domaines, il y a peu de temps encore énigma-
tiques, peuvent aujourd’hui étre décrits de facon maitrisée. En résumé, cette
mise au point marque une étape pour la pédopsychiatrie et la place au niveau
des autres disciplines du développement psychologique pour I’étude de fonc-
tions comme la communication, les capacités cognitives, les particularités
comportementales et sensorielles qui caractérisent le domaine de I’autisme.

Dominique SAUVAGE

Professeur de pédopsychiatrie

Chef du service universitaire de pédopsychiatrie
CHRU de Tours
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AVANT-PROPOS |
A LA DEUXIEME EDITION

Pourquoi s’intéresser a 1’autisme aujourd’hui?

L’autisme a toujours présenté un coté fascinant et posseéde une aura mysté-
rieuse comme en témoignent encore certains titres d’ouvrages de
professionnels, La Forteresse vide, L’Enigme de I’autisme, La Cécité mentale,
Autisme, vérité refusée, ou des autobiographies de personnes autistes, Si on me
touche je n’existe plus. L’autisme suscite encore des vocations de chercheurs
et de thérapeutes car il parait résister a toutes les hypotheses et théories déve-
loppées jusque-la et a un traitement qui serait totalement curatif.

Cependant, les considérations sur ’autisme et les enfants autistes ont
changé. Nous sommes passés d’un enfant mythifié dans son originalité,
percu comme un extraterrestre, sujet de roman, a un enfant bien réel, malade
et handicapé, singulier dans son parcours et dans son existence, trés divers
dans ses particularités. Comme la médecine qui n’a reconnu que récemment
la souffrance physique du nourrisson et les moyens de la prévenir, la
psychiatrie de I’enfant s’est intéressée tardivement a la souffrance psychique
des autistes. Comment penser en effet, en dehors des manifestations
d’angoisse pour certains, que ces enfants calmes, isolés, indifférents, parais-
sant insensibles a la douleur, pouvaient souffrir? Certains théoriciens ont
méme pensé que les autistes avaient décidé volontairement de se murer dans
le silence et le retrait (un peu comme des moines) et qu’il fallait peut-étre les
laisser tranquilles.

En quoi I’autisme reste-t-il une des pathologies les plus douloureuses? 11
touche des enfants et de maniere trés précoce, il dure en général toute une
vie, il atteint la fonction la plus précieuse des relations humaines, 1’ empathie,
entrainant un fossé dans la communication et les échanges et rendant diffi-
ciles les processus d’attachement affectif. Les troubles du comportement
associés, parfois spectaculaires et difficilement soutenables comme les auto-
mutilations, rendent ce trouble «inhumain ».

Pourtant, hors de ces deux images extrémes et opposées — un enfant
d’une autre planéte, aseptisé, «robotisé » et un enfant sauvage a la souffrance
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quasi animale —, il existe une place pour un enfant différent mais tout de
méme un enfant.

Pourtant, hors de ces deux attitudes extrémes et opposées — la croyance en
une guérison par des moyens magiques et la certitude d’une incurabilité —, il
existe des progres thérapeutiques, certes symptomatiques mais pouvant
changer la vie des enfants et de leurs familles.

L’inconnu entourant les mécanismes de I’autisme, comme tout ce qui peut
résister a la connaissance humaine, obéit a la psychologie du tout ou rien, de
I’hyperrationalisation a la pensée magique, du déni a ’angoisse. Mais une
réaction raisonnable, une attitude adaptée est-elle possible voire souhaitable
pour les parents et les professionnels impliqués dans 1’autisme? Les débats
idéologiques passionnels qui opposaient les tenants de la psychanalyse et les
fervents d’une approche purement éducative ont diminué en intensité mais
sont toujours latents, préts a rebondir a I’occasion. Depuis, les tendances se
sont diversifiées : psychanalyse, éducation, rééducation du handicap,
comportementalisme, antipsychiatrie, voire antimédecine, médecine paral-
lele, théories personnelles, récupération sectaire. Ainsi, tel I’éclatement de
I"Union soviétique en républiques indépendantes plus ou moins reconnues,
un certain dogme psychanalytique d’«Etat» a été bousculé par I’apparition
de doctrines diverses, plus ou moins étayées scientifiquement. Nous assis-
tons de plus en plus a l’éclosion de holding proposant, clef en main,
I’hypothese étiologique, 1’évaluation psychologique ou biologique qui va de
pair, et, enfin, en bout de chaine, le traitement spécifique. Ces packages ont
le mérite d’étre simples, tout en un, rassurants pour les parents. Ces diffé-
rentes chapelles pronent donc la «monothérapie» exclusive a partir d’une
hypothese qui explique tout.

Les syncrétismes n’ont pas bonne presse actuellement, a 1’heure des inté-
grismes et des indépendantismes. Pourtant, beaucoup d’équipes de soins
pédopsychiatriques utilisent avec bon sens et bénéfice le meilleur de ces
prises en charge comme toute équipe médicale somatique qui recherche la
synergie de thérapeutiques complémentaires sans se poser de questions
d’ordre philosophique ou idéologique.

Pourquoi rédiger un livre de plus sur I’autisme?

Le réseau internet diffuse des informations sur des centaines de sites fran-
cais et anglo-saxons consacrés a ce theme. Nous disposons d’un stock de
connaissances considérables sur I’autisme ; mais utilisons-nous cette banque
de données avec pertinence et dans un esprit critique? La fonction encyclo-
pédique d’Internet permet d’informer les parents, notamment ceux qui sont
isolés, sur I’actualité de I’autisme. Elle les aide & se renseigner sur ce qui
peut se faire de mieux pour leur enfant. En revanche, la validation des infor-
mations qui circulent trés vite, parfois prématurément, n’est pas assurée. Les
sites ont malheureusement tendance a généraliser les concepts et les conseils
alors que chaque enfant autiste est différent.
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Un livre, méme s’il est obsolete rapidement, a le mérite de poser les
probleémes, de faire une photographie de tout ce qui se fait a un moment
donné, et de prendre le temps d’analyser ce cliché. La 2¢ édition vient juste-
ment donner une place plus importante aux aspects sociétaux. Depuis
quelques années, les pouvoirs publics ont fait des efforts pour faciliter I’inté-
gration des personnes autistes dans la société et mieux accompagner les
familles. La création des Centres de Ressource, la politique de scolarisation
et le partenariat avec les parents apportent des exigences supplémentaires
aux nouvelles pratiques.

Quel message transmettre?

Notre message est bien slir ’espoir. Savoir reconnaitre les moindres
signaux de communication chez un enfant autiste est déja une tiche treés
prenante, parfois décourageante mais toujours passionnante. Pouvoir donner
un sens a ces messages passe justement par ’intégration des connaissances
scientifiques mais restera toujours (et heureusement) soumis a nos interpréta-
tions personnelles. C’est de la confrontation permanente entre notre
subjectivité, nos émotions, notre histoire individuelle et la maitrise de
modeles psychopathologiques ou physiopathologiques de plus en plus perti-
nents que nait la relation avec un enfant autiste. Viendra peut-&tre un temps
ou des thérapies géniques pourront réparer des protéines constitutives du
développement cérébral intervenant dans les capacités de communication.
Aurons-nous encore besoin de psychothérapeutes ou de rééducateurs de
I’autisme? Pourtant, il faudra bien savoir quel type de communication nous
souhaiterons alors restaurer. Autant une thérapie génique de la myopathie
peut permettre a I’homme de marcher — et il n’y a pas des centaines de
facons de le faire —, autant I’intervention sur des genes de la communication
introduira des questions d’ordres éthique, philosophique et religieux. C’est
dans cette optique futuriste que la pratique quotidienne, et sans cesse renou-
velée, des interactions avec les enfants et les adultes autistes enrichit notre
compréhension des mécanismes en jeu dans les échanges interhumains ; et
les surprises que ceux-ci ménagent renforcent notre tolérance. Nous pour-
rions remercier les personnes autistes de nous aider a nous souvenir qu’il n’y
a pas qu’un mode de communication, qu’on peut arriver a échanger malgré
les différences de perception du monde environnant. Nous pourrions remer-
cier leurs parents et leurs familles pour I’exemple qu’ils nous donnent.

Pascal LENOIR
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7 | EVOLUTION DES CONCEPTS

HISTOIRE DES PSYCHOSES INFANTILES
JUSQU’A KANNER

Jusqu’a la fin du Xixe siecle, les enfants «handicapés mentaux » étaient
tous considérés comme des arriérés plus ou moins profonds, le retard mental
occultant toute autre considération. Personne n’avait décrit de troubles de la
communication en dehors de la surdité ou de I’audimutité. Cette absence de
description clinique, alors que bien d’autres symptdmes psychiatriques
étaient connus depuis D’antiquité (mélancolie, délires, démences), pose
plusieurs questions dont I’existence de 1’autisme a ces époques. Il est vrai
que la médecine s’est intéressée tardivement a 1’enfant mais on peut
supposer d’autres hypotheses. Il est possible que les syndromes autistiques
non reconnus dans la petite enfance et non traités aient pu évoluer vers des
états déficitaires précoces.

Plusieurs observations historiques font état de troubles du comportement
d’allure autistique chez des enfants. La plus connue est celle de Victor,
appelé 1’«enfant sauvage de I’ Aveyron», retrouvé a 1’age de douze ans par
des chasseurs dans une forét en 1800. Il est recueilli par le docteur Itard, de
I’Institution des sourds-muets a Paris, qui va 1’étudier et I’éduquer pendant
quelques années. Victor va apprendre des régles sociales élémentaires et
pouvoir communiquer en comprenant des mots écrits simples. Cependant, il
ne parlera jamais. Délaissé par son maitre, il va décéder a 40 ans dans un état
de retard mental profond.

En 1828, a Nuremberg, surgit de son cachot, ou il avait été enfermé depuis
sa plus petite enfance, 1’adolescent Kaspar Hauser agé de dix-sept ans. Par
son aspect maladroit, naif, étrange (on dirait peut-&tre actuellement
«Asperger»), il va alimenter les chroniques locales. Assassiné en 1833, il
gardera les mysteres de ses origines. Il a pu toutefois raconter son expérience
précoce de déprivation sensorielle et affective grave.

Le naturaliste Linné avait déja recensé au XVIIF siecle plusieurs cas
d’enfants sauvages élevés par des animaux. Les plus célebres sont deux
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petites filles-loups, Amala (dix-huit mois) et Kamala (huit ans), découvertes
en 1920 en Inde par le révérend Singh. Un an plus tard, Amala décede d’une
néphrite. Kamala parviendra a marcher a quatorze ans et parlera a seize ans,
juste avant de mourir.

Tous ces cas évoquent le role de la carence profonde et précoce dans
I’origine des troubles mais on peut également renverser le raisonnement en
pensant que ces enfants avaient été abandonnés a cause de troubles congéni-
taux du développement.

Le développement de la psychiatrie des adultes au XIX¢ siecle va profiter
cependant aux enfants. Le premier ouvrage traitant des troubles mentaux
chez I’enfant est publi€ en 1867 par Henry Maudsley : The insanity of early
life. Cependant, a I’époque, on considere que la folie ne peut s’appliquer
chez ces enfants qu’une fois atteint 1’age adulte.

Auparavant, quelques cas isolés qu’on peut rétrospectivement rapprocher
de I’autisme avaient été décrits. Ainsi, John Haslam en 1809 fait 1’observa-
tion d’un enfant qui, apreés avoir contracté la rougeole, devint agressif,
impulsif et s’enferma dans des activités répétitives. Lightner Witmer
rapporte aussi un cas d’enfant au début des années 1900.

En 1895, Kraepelin décrit la démence précoce qui correspond a la future
schizophrénie, dénommée comme telle par Bleuler en 1911. Dans la suite de
ces travaux, Sancte de Sanctis va décrire en 1906, chez des grands enfants de
quatre a dix ans, un tableau proche qu’il nomme démence précocissime. De
méme, Theodore Heller, éducateur viennois, observe en 1908 un phénomene
de régression des acquis chez des enfants 4gés de deux a quatre ans auxquels il
applique également le concept de démence. Le syndrome de Heller correspond
actuellement aux troubles désintégratifs de 1’enfance. Enfin, la notion appli-
quée a I’enfant de schizophrénie infantile va étre développée par Potter en
1933, Lutz en 1937 et Despert en 1938 a 1’aube de la publication de Kanner.

Durant la premiere moitié du XX¢ si¢cle, le terme de psychoses infantiles
est largement utilisé par les psychanalystes d’enfant et représente le modele
dominant. Les théories de Mélanie Klein vont étre a 1’origine de 1’école
anglaise de psychanalyse d’enfants. Ses nombreux disciples (post-kleiniens)
vont continuer et enrichir son ceuvre malgré les nouveaux concepts diffusés
par Kanner.

En 1943, le pédopsychiatre américain Kanner publie onze cas d’enfants
regroupés par un caractere commun et spécifique : le trouble du contact
social. Kanner décrit chez ces enfants les symptomes principaux : aloneness
— c’est-a-dire 1’isolement, le retrait — et sameness — le désir d’immuabi-
lité et I'intolérance aux changements. Dans un premier temps, il remarque
que ces enfants, qui paraissent intelligents malgré des troubles du langage,
n’ont pas de pathologies associées ni de dysmorphies faciales. Le suivi de
ces enfants montrera toutefois 1’apparition de troubles épileptiques chez
certains d’entre eux. Il constate également que les troubles du contact et de la
communication ont commencé tot dans le développement des enfants.
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Bleuler avait déja utilisé le terme «autisme» pour désigner un des symp-
tomes de la schizophrénie. Kanner va reprendre cette fois I’expression pour
désigner une entité pathologique I’ «autisme infantile précoce ».

L’année suivante le psychiatre viennois Hans Asperger publiera six cas de
«psychopathie autistique ».

NOSOGRAPHIE CONTEMPORAINE

A la suite de la description de Kanner, nombreux sont les auteurs qui ont
essayé de préciser le concept d’autisme dans sa spécificité et la hiérarchie de
ses symptomes. En 1’absence d’autres criteres objectifs, les définitions
s’appuient encore uniquement sur 1’observation du comportement et, a un
degré moindre, du développement. Tous les cas étant différents, aucune
formulation n’est satisfaisante.

En effet, si le syndrome comportemental «autisme» a pu paraitre dans un
premier temps relativement homogene, 1’approfondissement clinique a
montré un grand polymorphisme (Bursztejn, 2003).

Au cours des dix dernieres années, des progres considérables ont néan-
moins été réalisés dans la taxonomie de 1’autisme. Ils résultent d’un accord
croissant concernant la validité descriptive des catégories diagnostiques et la
nécessité d’une approche multi-axiale (cf. infra). De nombreuses données de
la recherche sont ainsi incorporées dans la classification frangaise (CFTMEA,
1993) et les classifications internationales (ICD-10, 1992).

MANUEL DIAGNOSTIQUE ET STATISTIQUE
DES TROUBLES MENTAUX

En 1980, la troisieme édition du DSM (DSM-III, APA, 1980) fait figurer
I’autisme dans les troubles globaux du développement. Le DSM-III donne
des criteres spécifiques pour guider chaque diagnostic. L’évaluation est
multi-axiale, permettant pour chaque individu d’enregistrer différentes infor-
mations sur cinq axes :

—axe | : le syndrome clinique, dont les troubles globaux du développement;

—axe II: les troubles de la personnalité et troubles spécifiques du
développement;

—axe III : les affections physiques;

—axe IV : les facteurs de stress psychosociaux ;

—axe V : le niveau d’adaptation.

Dans la catégorie des troubles globaux du développement (axe I), trois
éventualités diagnostiques principales sont décrites : 1’autisme infantile, le
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trouble global du développement débutant dans I’enfance (apres trente
mois), le trouble du développement atypique. Les criteres retenus pour
I’autisme sont au nombre de six :

— début précoce avant 1’age de trente mois;
— I’enfant n’a généralement pas de réactions vis-a-vis des autres personnes;
— déficit massif du développement du langage ;

—si I’enfant parle, il existe des formes particulieres de langage comme
I’écholalie immédiate ou retardée, un langage métaphorique, une inversion
des pronoms;;

— réponses bizarres a des aspects variés de I’environnement;

— absence d’idées délirantes, d’hallucinations, de relichement des associa-
tions ou d’incohérence comme on en observe dans la schizophrénie.

En 1987, la révision de cette troisieme édition (DSM-IIIR) conserve la
méme approche multi-axiale (APA, 1987). Pour I’autisme, elle apporte un
certain nombre de modifications. Ainsi, les troubles envahissants du déve-
loppement, ou TED (nouvelle traduction frangaise du terme Pervasive
Developmental Disorders), se retrouvent situés sur 1’axe II et ne compren-
nent plus que deux entités cliniques, le trouble autistique et les troubles
envahissants du développement non spécifiés (TEDns), lorsque le tableau
clinique est moins complet. L’appartenance a I’une ou 1’autre de ces catégo-
ries dépend de la présence ou non d’au moins huit items sur seize répartis en
trois rubriques :

— altération qualitative des interactions sociales;

— altération qualitative de la communication verbale et non verbale et de
P’activité d’imagination

— restriction marquée du champ des activités et des intéréts.

Le critere d’age du DSM-III (début avant 1’age de trente mois) est abandonné

et une place plus importante est accordée au langage, a la communication non
verbale et & la communication des émotions.

La quatrieme édition (DSM-IV puis DSM-IV TR) reprend la méme concep-
tion des troubles mentaux que les DSM précédents, avec certaines
modifications (APA, 1994). Les troubles envahissants du développement se
trouvent a nouveau sur I’axe I, ce qui est la traduction de la reconnaissance
d’une possible amélioration des symptomes lors d’interventions thérapeuti-
ques. De nouvelles catégories diagnostiques apparaissent : le syndrome de
Rett, le syndrome d’ Asperger et le trouble désintégratif de 1’enfance. Concer-
nant le trouble autistique, les critéres diagnostiques ont évolué et leur nombre
diminue de seize a douze, classés sous trois rubriques :

— altération qualitative dans I’interaction sociale;
— altération qualitative dans la communication;
— comportements répétitifs et stéréotypés.
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11 est précisé que les symptomes doivent apparaitre avant I’age de trois
ans. Les modifications des criteres diagnostiques du trouble autistique dans
le DSM-IV rendraient cette catégorie plus homogene (Malvy et coll., 1997).

Le tableau 1-I résume les trois versions successives du DSM.

TABLEAU 1-1. — Classification DSM.

DSM-111, 1980 DSM-1IIR, 1987 DSM-1V, 1994
Troubles globaux Troubles envahissants Troubles envahissants
du développement du développement du développement
Autisme infantile Trouble autistique Trouble autistique

— syndrome complet
— syndrome résiduel

Trouble global du TED non spécifié Syndrome de Rett
développement débutant Troubles désintégratifs
dans I’enfance de I’enfance

— syndrome complet Syndrome d’ Asperger
— syndrome résiduel TED non spécifié

Trouble global atypique du
développement

CLASSIFICATION INTERNATIONALE DES MALADIES

La dixieme édition de la Classification internationale des troubles
mentaux et du comportement (CIM-10, OMS, 1992) fait, elle aussi, figurer
I’autisme dans la rubrique des troubles envahissants du développement qui
regroupe sept pathologies différentes. La CIM-10 est organisée selon les
cinq axes déja définis dans le DSM-IV.

L’autisme infantile y est défini par un développement anormal ou déficient
avant I’age de trois ans et des perturbations caractéristiques du fonctionnement
dans chacun des trois domaines suivants : interactions sociales, communica-
tion, comportement.

La plupart des criteres cités dans les DSM-IIIR et DSM-IV sont retrouvés
dans la CIM-10 avec une formulation un peu différente. L’autisme atypique
est une nouvelle catégorie diagnostique qui differe de 1’autisme infantile par
I’age de survenue plus tardif ou parce qu’il n’existe pas de troubles dans les
trois groupes de criteres retenus dans 1’autisme infantile. La catégorie
«Troubles hyperactifs avec retard mental et stéréotypies» essaie de définir
certains retards mentaux associés a des signes d’autisme mais elle parait a la
fois trop large et/ou trop restrictive.

Le tableau 1-II représente les deux versions de la CIM.
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TABLEAU 1-II. — Classification CIM-10.

CIM-9, 1975 CIM-10, 1993
Psychoses spécifiques de ’enfance Troubles envahissants du développement
Autisme infantile Autisme infantile

Autisme atypique

Psychose désintégrative Syndrome de Rett
(syndrome de Heller) Autres troubles désintégratifs
Autres (psychoses atypiques) Troubles hyperactifs avec retard mental et
Sans précision (psychose de I’enfant, stéréotypies
schizophrénie de 1’enfant) Syndrome d’ Asperger
Autres TED

TED non spécifié

Une version de 1la CIM-10 propre a I’enfant et I’adolescent a été publiée en
1996 sous la direction de M. Rutter. Elle comprend six axes au lieu des cinq
utilisés dans la version adultes :

—axe I : les syndromes psychiatriques cliniques, dont les troubles envahis-
sants du développement;;

—axe II : les troubles spécifiques du développement psychologique;

—axe III : le niveau intellectuel ;

—axe IV : les pathologies médicales;

—axe V : les situations psychosociales anormales associées ;

—axe VI : I’évaluation globale du niveau d’adaptation psychosociale.

La regle autorise a coder simultanément un enfant autiste sur I’axe I et
I’axe II s’il présente, par exemple, un trouble du langage associé suffisam-
ment caractéristique et indépendant par rapport au trouble envahissant du
développement.

L’axe V a été completement refondu et correspond typiquement aux situa-
tions rencontrées dans la vie d’un enfant ou d’un adolescent. Pour étre
retenus, ces facteurs psychosociaux doivent avoir un retentissement direct ou
indirect sur le trouble lui-méme.

CLASSIFICATION FRANCAISE DES TROUBLES MENTAUX
DE L’ENFANT ET DE L’ADOLESCENT

En France, Mises et Moniot ont proposé des 1970 une classification des
psychoses de I’enfant en quatre grandes catégories : les psychoses précoces,
les psychoses de la phase de latence, les psychoses aigués et les limites de la
psychose.
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Dans sa troisieme édition datant de 1993 (Mises et Quémada), la classifi-
cation frangaise des troubles mentaux de l’enfant et de 1’adolescent
(CFTMEA) conserve le terme générique de psychose (tableau 1-I1II).

Les criteres diagnostiques de 1’autisme infantile précoce de type Kanner
sont au nombre de deux :

— début dans le cours de la premiere année avec organisation d’un tableau
complet avant I’age de trois ans;

— présence de I’ensemble des troubles caractéristiques : retrait autistique
majeur, recherche de 1I'immuabilité, stéréotypies, absence de langage ou
troubles spécifiques du langage, dysharmonie du développement cognitif.

TABLEAU 1-1Il. — CFTMEA (3¢ édition).

CFTMEA, 1993

Psychoses

Autisme infantile précoce type Kanner
Autres formes de I’autisme infantile

Psychoses précoces déficitaires
Dysharmonies psychotiques
Schizophrénie de 1’enfant

Enfin, dans sa dernicre version, la CFTMEA-R 2000 se rapproche un peu
plus des deux classifications internationales car elle mentionne en équiva-
lence des troubles psychotiques les troubles envahissants du développement
et elle introduit les nouvelles catégories « Syndrome d’ Asperger» et « Trou-
bles désintégratifs de I’enfance ». Son originalité est de conserver la notion
de «Dysharmonie psychotique » (Bursztejn, 2003).

Des correspondances ont été établies entre ces classifications par diffé-
rents auteurs montrant la nécessité de s’orienter vers des échanges
internationaux communs. Le tableau 1-IV représente ces équivalences.

TABLEAU 1-1V . — Equivalences entre DSM-IV, CIM-10 et CFTMEA-R 2000.

CIM-10 DSM-1V CFTMEA-R 2000
Troubles envahissants Troubles envahissants du Chapitre 1. Autisme et
du développement développement troubles psychotiques

1.0 Psychoses précoces
(troubles envahissants du
développement)

F84.0 Autisme infantile 299.00 Trouble autistique 1.00 Autisme infantile
précoce, type Kanner
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> TABLEAU 1-1V (suite). — Equivalences entre DSM-IV, CIM-10 et CFTMEA-R 2000.

CIM-10 DSM-1V CFTMEA-R 2000
F84.1 Autisme atypique 299.80 Trouble envahissant | 1.01 Autres formes de
du développement non I’autisme
spécifié (y compris autisme | 1.02 Psychose précoce
atypique) déficitaire, retard mental
avec troubles autistiques ou
psychotiques

F84.2 Syndrome de Rett 299.80 Syndrome de Rett 1.05 Troubles désintégratifs
de I’enfance

F84.3 Autre trouble 299.10 Trouble désintégratif | 1.05 Troubles désintégratifs
désintégratif de I’enfance de ’enfance de I’enfance
F84.4 Troubles

hyperkinétiques associés a
un retard mental et a des
mouvements stéréotypés

F84.5 Syndrome d’ Asperger | 299.80 Syndrome 1.03 Syndrome d’ Asperger
d’ Asperger
F84.8 Autres troubles 1.02 Psychose précoce
envahissants du déficitaire, retard mental
développement avec troubles autistiques ou
psychotiques
1.04 Dysharmonies
psychotiques

1.08 Autres psychoses
précoces ou autres troubles
envahissants du
développement

F84.9 Troubles envahissants | 299.80 Trouble envahissant | 1.09 Psychoses précoces ou

du développement, sans du développement non troubles envahissants du
précision spécifié (y compris autisme | développement non
atypique) spécifiés

Par ailleurs, une équipe américaine a travaillé a la définition et a la recon-
naissance d’une nouvelle entité dénommée multiplex developmental disorder
qui trouve des correspondances avec les dysharmonies psychotiques fran-
caises et qui viendrait enrichir la catégorie vaste et floue des autismes
atypiques (Klin et coll., 1995).
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DESCRIPTION CLINIQUE DE LA FORME
TYPIQUE

SEMIOLOGIE CHEZ L’ENFANT

L’autisme de I’enfant se manifeste comme un trouble du développement qui
concerne I’ensemble des moyens de communication et de contact avec autrui,
mais aussi les différents domaines d’acquisition de 1’enfant, et son comporte-
ment. I concerne diverses fonctions qui sous-tendent les relations sociales, les
activités imaginatives, I’expression des émotions, les capacités cognitives,
perceptives ou motrices. Ce trouble global des modalités de relation du sujet
avec autrui et le monde environnant, généralement constitué avant I’age de trois
ans, s’accompagne ainsi de difficultés caractéristiques du comportement avec
des aspects paradoxaux, étranges, variables. Les classifications DSM-IV et
CIM-10 structurent leurs criteres diagnostiques selon trois domaines, regroupés
sous 1’appellation « triade symptomatique autistique », et qui comprend les trou-
bles du contact et des relations sociales, les troubles de la communication, les
comportements et/ou activités répétitifs(ves) et restreint(e)s.

Troubles du contact et des relations sociales

Le retrait autistique traduit une incapacité a développer des relations inter-
personnelles, un manque de réactivité aux autres, ou d’intérét pour eux.
L’enfant autiste établit rarement le contact, paraissant méme 1’éviter, le refuser.
Au mieux, il est indifférent. Il ne regarde pas en face, mais jette de brefs regards
périphériques, ou bien le regard est vide, «transparent». Le contact oculaire
pour communiquer un intérét ou attirer 1’attention n’est pas utilisé. L’enfant
peut étre agacé, inquiet lorsqu’il est sollicité. L’enfant autiste ne recherche pas
le contact corporel. Il peut utiliser I’adulte comme un objet pour parvenir a ses
fins (prend la main de I’adulte sans le regarder pour ouvrir une porte par
exemple, s’assied sur les genoux de I’adulte comme sur une chaise). Il ne joue
pas avec les autres enfants. Il ne partage pas I’émotion avec autrui. Les
émotions sont tres variables le plus souvent pauvres, au contraire exagérées, en
tout cas souvent inadaptées a la situation sociale.

Troubles de la communication

Ce sont a la fois le langage et la communication non verbale qui sont tres
perturbés.

Le langage expressif peut étre absent. Lorsqu’il se développe, il est retardé et
se caractérise par de nombreuses particularités qui affectent plusieurs secteurs :

—le développement : absence de langage, retard de langage;;

— la fonction pragmatique : écholalie, émissions vocales idiosyncrasiques,
langage non communicatif, tendance au soliloque ou incongruités;
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—1la fonction symbolique : incapacité a utiliser des termes abstraits. La
compréhension des conversations abstraites, des mots dont la signification
varie avec le contexte, de I’humour, n’est pas accessible a 1’enfant. Les mots
concrets sont les premiers (ou les seuls) reconnus quel que soit le stock lexical;

—la syntaxe : inversion des pronoms (utilisation de «tu» ou «il» a la
place de «je»);

—la prosodie : modulation anormale, avec un débit et un rythme particu-
liers ; ton amorphe.

La compréhension des modes de communication non verbale — mimiques,
sourires, gestes — est aussi limitée. L enfant ne communique pas non plus
facilement a 1’aide des gestes conventionnels et de la mimique : désigner du
doigt, faire au revoir, avoir des mouvements de joie, de surprise ou de peur.
Les expressions faciales sont pauvres, le sourire rare. L’enfant autiste n’initie
pas de gestes interactifs, n’imite pas les gestes de 1’adulte.

Comportements et activités répétitifs et/ou restreints

Ses intéréts sont restreints, 1’activité est pauvre, répétitive. Les objets sont
utilisés de fagon détournée ou stéréotypée : par exemple, I’enfant fait tourner
longuement les roues de la petite voiture pres de son oreille au lieu de la faire
rouler sur le sol, il s’attache a des objets inhabituels (un fil, des cailloux,
etc.), il aligne inlassablement des jouets. Il n’a pas ou peu de jeux spontanés,
imaginatifs ou symboliques, comme avec la poupée. Les jeux de faire-
semblant sont également limités.

Réactions particulieres a I’environnement
et bizarreries de comportement

D’autres troubles semblent correspondre a des anomalies perceptives, en
particulier auditives : indifférence apparente au monde sonore — I’enfant
parait insensible aux bruits extérieurs, ne répond pas a son nom —, contras-
tant avec des réactions paradoxales ou sélectives — peur de certains bruits
méme familiers qui peuvent déclencher une angoisse panique, sursaut a un
froissement de papier, a un chuchotement, peur d’un bruit mécanique (aspira-
teur) ou fascination pour la musique. Toutes les modalités sensorielles
peuvent étre affectées et beaucoup d’enfants autistes développent la recherche
de telles sensations sous formes d’autostimulations : faire tourner les objets,
balancements du corps, battements de mains, tournoiements, bruits de
bouche, grincements de dents, fascination pour certaines lumieres, jeux de
doigts devant les yeux, recherche ou fuite du contact corporel, attirance ou
aversion pour certains tissus, manies alimentaires étranges (sélectivité
extréme, besoin que les aliments soient lisses). Des approches particulieres
des objets ont également été remarquées : le flairage, le signe du cube
«brilant» (I’enfant porte sa main et la retire comme si I’objet était chaud).
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L’enfant peut aussi avoir des peurs inhabituelles d’objets ou de situations,
une intolérance aux changements (de lieux, de personnes, d’emploi du
temps, de vétements, de jouets, etc.), qui suscitent des réactions d’angoisse,
de colere vive, d’agressivité avec parfois automutilation. Certains ont aussi
des troubles du sommeil qui peuvent &étre durables et parfois intenses.
L’ attention peut étre a la fois difficile a fixer ou a détourner : par exemple, le
méme enfant dont on ne parvient pas a obtenir 1’attention sera aussi capable
d’observer longuement le mouvement d’une toupie. La variabilité du
comportement et des intéréts d’un moment a I’autre ou sur des périodes plus
longues est également caractéristique.

Développement psychologique

La majorité des enfants autistiques testés par des moyens appropriés, non
sans difficulté pratiques ou techniques, présentent un quotient intellectuel
non verbal inférieur a 70 et un quotient intellectuel global inférieur a 55. En
fait, il existe des fonctionnements cognitifs de bas et plus rarement de haut
niveau, avec différents intermédiaires. Ce développement est a la fois hétéro-
gene et atypique.

L’un des aspects paradoxaux les plus remarquables est le décalage entre
différents domaines du développement : par exemple, entre la motricité souvent
bien développée et le langage qui ne I’est pas. L’activité motrice spontanée peut
étre réduite (I’enfant n’a pas ou peu d’initiative motrice, est inerte, bouge peu)
ou augmentée (I’enfant remue beaucoup, est sans cesse en mouvement) ou
encore anormale : attitudes posturales inhabituelles, démarche bizarre (sur la
pointe des pieds, en écartant les bras ou en sautillant). L’enfant autiste peut
aussi faire preuve d’une grande agilité ou dextérité malgré son aspect gauche.
Les gestes fins sont souvent maniérés. En général, les performances dépendant
des capacités visuo-spatiales et/ou de la mémoire sont d’un niveau plus élevé
que celles requérant la réflexion, en particulier dans un contexte social.

DIAGNOSTIC DIFFERENTIEL

Avant I’age de 3 ans

Surdité

La surdité est discutée devant I’absence apparente de réactions a certaines
stimulations auditives (notamment a la voix) et le retard de langage. Néan-
moins, les enfants sourds ont en général une appétence pour la
communication non verbale et développent au contraire cette modalité inte-
ractive. On citera le cas des enfants diagnostiqués au départ comme sourds et
présentant malheureusement un autisme associé reconnu trop souvent tardi-
vement. En effet, la symptomatologie autistique est parfois mise sur le
compte du handicap sensoriel.
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Cécité

La cécité peut poser des difficultés de diagnostic, notamment chez les plus
jeunes. Cependant si elle est isolée, I’apparition du langage et la recherche de
contact corporel viennent infirmer le diagnostic de troubles envahissants du
développement.

Troubles du langage

Dysphasiques et autistes ont en commun le retard de langage, les troubles
de la parole (expression) et, pour certains d’entre eux, des troubles de la
compréhension des sons et du langage oral. De plus, certains enfants dyspha-
siques peuvent développer secondairement des troubles de la relation
sociale. Il y a donc des cas limites de diagnostic complexe (voir le para-
graphe sur les troubles «intermédiaires» entre troubles spécifiques et
envahissants du développement). Mais, le plus souvent, les enfants dysphasi-
ques different clairement des enfants autistiques par leur capacité a
communiquer par les gestes et les expressions.

Retard mental

Autisme et retard ne sont pas exclusifs 1’un de 1’autre. Nombre d’enfants
autistes ont un retard parfois important (cf. infra). Mais, d’une part, leur
fonctionnement intellectuel est plus hétérogene et differe de celui des enfants
retardés du méme niveau (retard simple), car les troubles ne concernent pas
de fagon équivalente les différentes fonctions psychologiques (mémorisa-
tion, catégorisation, abstraction, etc.); d’autre part, chez les autistes, les
troubles du contact et de la communication sont au premier plan avec les
comportements bizarres et stéréotypés.

Dépressions et carences affectives

Elles ont pu parfois étre confondues avec 1’autisme en raison de 1’apathie,
du retrait, du refus de contact. Mais la symptomatologie dépressive du jeune
enfant fait généralement suite a un changement repérable dans son environ-
nement et 1’analyse sémiologique montre que les capacités de
communication sont préservées. Le tableau clinique s’améliore rapidement
si une prise en charge spécialisée intervient précocement. Lorsqu’il s’agit de
carences affectives graves et durables, en revanche, il peut y avoir une
parenté sémiologique avec 1’autisme. Les anomalies grossieres des condi-
tions de vie sont alors facilement identifiées si les antécédents sont connus.
Mais, parfois, I’anamnese est insuffisante (enfants plus grands dont le passé
est mal précisé, cumul de facteurs, adoption tardive). On rappellera égale-
ment qu'un trouble spécifique du développement du langage exclut
I’existence d’un retard mental.
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Dans une étude de suivi d’enfants issus d’orphelinats roumains et soumis
a des conditions de déprivation importante Rutter (1999) a souvent retrouvé
des symptdmes autistiques.

Apres I’age de 3 ans

Outre les pathologies mentionnées ci-dessus, la question est ici celle des
formes voisines, ou «apparentées », de troubles envahissants du développe-
ment (TED) plut6t qu’un véritable diagnostic différentiel.

Certaines dysphasies (formes séveres de retard de développement du
langage), surtout s’il s’agit des variétés «sémantiques/pragmatiques» et/ou
si elles sont associées a des troubles cognitifs et du comportement, représen-
tent I’interface des troubles spécifiques du développement du langage avec
les troubles globaux du développement.

L’aphasie acquise de type Landau-Kleffner se manifeste par 1’apparition
entre I’age de trois ans et sept ans d’une régression du langage, associée ou
non a des crises épileptiques. L’EEG est souvent perturbé. Le tableau évolue
soit vers la récupération soit vers la stabilisation du handicap langagier. Les
troubles du comportement de type autistique et/ou psychotique sont
fréquents, probablement renforcés par les difficultés de compréhension.

RETARD MENTAL ET AUTISME

On estime a environ 75 % la proportion d’enfants autistes qui présentent
un retard mental, c’est-a-dire un quotient de développement inférieur a 70
selon les définitions des classifications nosographiques internationales. Le
quotient de performance est souvent plus élevé que le quotient verbal,
notamment chez les autistes de bon niveau global (Fombonne, 1995). Dans
une étude épidémiologique récente, Fombonne (1999) retrouve un retard
mental dans 80 % des cas et une pathologie associée dans 6 % des cas.

Nous verrons tout au long de ce travail que I’intensité du retard mental
pose des problémes multiples dans ses relations avec le trouble spécifique du
contact (comme 1’avait décrit initialement Kanner) qui constitue le «noyau »
autistique. Ces problémes se retrouvent dans :

— la définition méme de I’autisme;

— I’expression sémiologique de 1’autisme;

— le repérage des signes précoces et leur spécificité;
— la constitution de groupes homogenes;

— les réflexions étiopathogéniques.

Une des grandes questions qui animent les réflexions psychopathologi-
ques et physiopathologiques sur les troubles du développement concerne les
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rapports entre retard mental et autisme. Ces deux entités sont-elles des varia-
bles indépendantes?

Kanner avait fait naitre le concept d’autisme du champ des déficiences
mentales il y a soixante ans, alors que certains auteurs contemporains ne le
considerent que comme une forme des troubles graves du développement avec
retard. Tout dépend si on considere 1’autisme comme une maladie ou comme
un symptome. Le tableau 1-V illustre les différents arguments contradictoires.

Actuellement, le débat est clos pour savoir si le retard est une maladie ou
un symptome mais il faut se rappeler qu’au début du XX° siecle on décrivait
encore le retard comme une entité pathologique catégorielle propre avec ses
formes d’intensité (imbécillité, idiotie), ses formes étiologiques (crétinisme
de I’hypothyroidie) et ses troubles typiques du comportement (troubles du
raisonnement, impulsivité, immaturité affective, entétement, coleres).

Autisme et retard peuvent évoluer ensemble selon plusieurs parametres.

TABLEAU 1-V. — L’autisme comme maladie ou comme symptome.

Maladie Symptome

Dénominations Autisme de Kanner Signes d’autisme
Psychoses infantiles

Classifications Trouble autistique ou Syndromes autistiques
nosographiques autisme infantile
Autisme atypique
Syndrome d’ Asperger

Criteres de définition Trouble envahissant du Trouble du contact et des
développement = triade relations sociales
Conception catégorielle Conception dimensionnelle

Phénotype comportemental | Bien défini, strict Mal défini, large

Associations Autisme «pur» Autisme souvent «associé »

a un retard mental, une
pathologie neurologique
et/ou génétique

Support étiopathogénique Transmission génétique Varié, comme le retard
familiale (Rutter) mental (Gillberg)

Intensité des troubles

Plus le retard est important, plus il masque I’autisme. Pourtant, il existe
des cas d’enfants tres autistes et trés retardés (polyhandicapés, par exemple,
cf. infra). Comment le retard peut-il modifier le phénotype comportemental
de I’autisme? Existe-t-il des signes qui ne sont présents qu’en cas de retard
associé (tels que les automutilations)? Comme pour les signes précoces,
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quels sont les troubles qui relevent du retard et quels sont ceux qui sont
spécifiquement autistiques?

En revanche, un autisme grave peut préserver des ilots de capacités intel-
lectuelles qui ne seront pas exploitables.

Chronologie (relations de cause a effet)

Quand 1’autisme évolue vers un retard important (évolution déficitaire),
on se trouve devant deux cas de figure :

— l’autisme reste présent. On peut penser que 1’isolement a entrainé une
perte de la curiosité et des capacités d’acquisition;;

—l’autisme s’améliore. Soit 1’autisme était au premier plan et s’est
amélioré (il reste le retard), soit I’autisme était une expression comportemen-
tale passagere contenue dans un syndrome développemental complexe et
évolutif (comme dans le syndrome de Rett).

Quand l’autisme apparait secondairement aprés la constitution d’un
retard, on peut se poser la question de la validité du diagnostic précoce
(signes précoces spécifiques). Ou bien, comme précédemment, on retrouve
une phase autistique dans 1’évolution de certains syndromes génétiques
(pathologies associées a 1’autisme ou signes d’autisme dans certains phéno-
types comportementaux).

Facteur étiologique

Pour certains auteurs, le retard explique tous les troubles du comporte-
ment des autismes «associés». Mais les troubles autistiques ne sont pas
proportionnels au retard dans le syndrome de 1I’X fragile et dans la sclérose
tubéreuse de Bourneville (genes spécifiques du comportement?).

LE POLYHANDICAP

Le polyhandicap est «un handicap grave a expression multiple, associant
déficience motrice et déficience mentale sévere ou profonde, entrainant une
restriction extréme de I’autonomie et des possibilités de perception, d’expres-
sion et de relation» (nouvelles annexes XXIVter du décret n° 896798 du
27 octobre 1989). La prévalence correspond approximativement a deux
enfants pour 1 000 naissances. Les polyhandicaps se caractérisent par 1’asso-

ciation de déficiences et d’incapacités :

— troubles moteurs (infirmité motrice cérébrale, hypotonie massive, trou-
bles praxiques, troubles moteurs secondaires);

— troubles orthopédiques qui viennent aggraver les troubles moteurs;

— troubles neurologiques, au premier rang desquels on trouve I’épilepsie,
souvent sévere et rebelle aux traitements;
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—troubles sensoriels, essentiellement de 1’audition et de la vue, qui
s’aggravent avec ’age;

— troubles somatiques et complications comme 1’insuffisance respiratoire
chronique, les troubles nutritionnels, les troubles rénaux et la fragilité cutanée;;

—la déficience mentale, souvent grave, accompagnée d’une absence de
langage ou d’un langage rudimentaire. Cependant, les échanges, les interac-
tions, le partage émotionnel restent possibles malgré les déficits des
instruments et des canaux de communication. Ces contacts avec autrui se
réalisent par le biais de signaux non verbaux (mimiques, sourires, regards
appuyés, recherche de contact physique).

Lorsque ces contacts sont absents, on parle de «polyhandicap avec
autisme ». On peut retrouver également des comportements caractéristiques
de 'autisme (stéréotypies, bizarreries, réactivités paradoxales). L’associa-
tion a des troubles de communication enleéve les seuls liens de partage
affectif et I’expression du plaisir a ces enfants et rend donc ce tableau tres
douloureux. La prise en charge de ces enfants nécessite beaucoup d’imagina-
tion pour trouver des modalités sensorielles de communication, beaucoup de
patience pour attendre des résultats, et beaucoup de motivation.

AUTISTES « SURDOUES » OU « SAVANTS »

La présentation du film Rain Man a attiré I’attention du public non seule-
ment sur les troubles spécifiques des autistes (trouble global de la
communication) mais aussi sur les aptitudes paradoxales ou exceptionnelles
observées chez un petit nombre d’entre eux. Il s’agit ici d’une fiction «extra-
ordinaire» inspirée toutefois de certaines observations — rares — de la
littérature médicale.

Au-dela de son aspect spectaculaire, le phénomene des autistes « surdoués »
(appelés antérieurement «idiots savants») est intéressant a étudier pour les
apports qu’il procure dans la recherche sur les troubles du développement de
I’enfant.

Description du syndrome

Apres les premiéres observations de Down en 1887, les premiéres analyses
détaillées ont été faites par Tredgold en 1914 : les performances des «idiots
savants » concernent la mémorisation, le calcul, le graphisme, la musique.

Le terme «idiot savant», dont la connotation péjorative est renforcée par
la juxtaposition de deux termes antinomiques, renvoie a la coexistence d’un
déficit intellectuel et de capacités préservées ou développées. Certains
auteurs préferent aujourd’hui employer la dénomination «syndrome du
savant». Ce syndrome se rencontre aussi dans diverses maladies mentales et
atteintes congénitales ou acquises du systéme nerveux central.
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Il reste tres rare, avec une prévalence estimée a 0,06 % ou un cas sur 2 000
dans une population de retardés. Le sex-ratio est de six garcons pour une fille
et I’on note I’association fréquente a des handicaps sensoriels. Le quotient
intellectuel est toujours supérieur ou égal a 40. On distingue actuellement
deux types de «savants» en fonction de leurs capacités :

—les «savants doués» qui ont certaines capacités spécifiques proches de la
normale par comparaison avec leur déficience dans de nombreux autres domaines ;

—les «savants prodiges» beaucoup plus rares (on estime a cent leur
nombre dans le monde). Leurs performances dans des domaines bien parti-
culiers dépassant de loin la moyenne de la population générale restent isolées
au sein d’un développement mental globalement retardé.

Toutes les fonctions concernées par ces performances remarquables font
intervenir la mémoire. Les domaines de compétence intéressent toujours les
mémes activités :

—le calcul : élaboration d’opérations arithmétiques complexes ou faisant
intervenir des grands nombres. Ceux qu’on appelle les «calculateurs de
calendrier» sont capables de retenir d’immenses répertoires et de donner
avec précision des parametres concernant une date passée ou a venir;

—les facultés sensorielles touchant la vision et 1’audition : possibilité de
produire ou de reproduire des dessins ou des sculptures tres détaillés et/ou la
possibilité de rejouer des morceaux de musique classique ou moderne avec
une grande exactitude (associée souvent a une oreille absolue);

— d’autres facultés de discrimination sensorielle tres développée peuvent
s’observer, faisant intervenir 1’odorat, le toucher, ou méme des «sixieémes
sens» comme 1’appréciation de ’heure, du temps écoulé.

Arguments étiologiques

Beaucoup d’hypotheses ont été€ formulées sans qu’aucune ne puisse expli-
quer a elle seule I’ensemble du tableau (Treffert, 1988). On peut les classer
dans les trois groupes suivants.

Hypotheses biologiques et neurophysiologiques

On retrouve la notion d’une transmission génétique (des traits de défi-
cience et des traits de compétence) seulement dans quelques familles.

Certains auteurs ont suggéré que les «savants» avaient une image eidé-
tique particulierement développée; c’est-a-dire la possibilité de garder
longtemps présentes, comme sur une émulsion photographique, les impres-
sions visuelles percues. Cette faculté n’explique cependant pas le calcul dans
le futur, ni le cas d’une jeune aveugle «calculatrice savante» ne possédant
que des rudiments de Braille.

La grande fréquence d’association avec des handicaps comme la cécité a
fait penser aux conséquences possibles d’une déprivation sensorielle. Ce
déficit sensoriel pourrait changer 1’appréciation qu’a I’individu de son envi-
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ronnement. Il pourrait lui permettre de focaliser son attention, sa
concentration, son intérét sur des stimuli et des activités spécifiques dans des
registres tres étroits et faciliterait ainsi leur mémorisation.

Enfin, la prédominance de 1’hémisphere droit par rapport au gauche a été
souvent évoquée. Les fonctions hyperdéveloppées dans le syndrome des
savants, comme le graphisme, les capacités d’analyse visuo-spatiales, les
compétences musicales, concernent toutes le cortex droit. A ces observa-
tions, on peut ajouter des données biologiques : la testostérone pourrait
ralentir la croissance neuronale, or I’hémisphere gauche se développe plus
lentement que le droit et reste ainsi plus longtemps vulnérable a différents
facteurs circulants dont la testostérone. Cet argument pourrait expliquer le
déséquilibre du sex-ratio en faveur des garcons.

Hypotheses comportementales et cognitives

Plusieurs auteurs ont remarqué le contraste entre le déficit important de la
pensée abstraite et 1’attachement excessif a 1’approche concrete de I’environne-
ment : les «idiots savants» sont performants pour les opérations concretes
(pensée opératoire) mais sont incapables de conceptualisation. Ainsi, ils sont
tres bons calculateurs mais pas mathématiciens, ils ont une technique graphique
ou musicale exceptionnelle, mais restent interprétes et non pas créateurs, ne
pouvant établir des opérations qu’avec un matériel préexistant.

On a aussi envisagé la possibilité d’un mécanisme compensatoire, ou les
compétences élevées servent a pallier les échecs entrainés par les autres défi-
cits. Ainsi le «savant» va-t-il investir son énergie et cultiver encore plus les
quelques domaines ou il est performant. Il existe aussi un renforcement positif
créé par les gratifications sociales qu’apportent ces «dons exceptionnels ».

Hpypothese sur le role de la mémoire

Non seulement la mémoire est indispensable pour toutes les activités des
«savants », mais elle est souvent 1’objet elle-méme d’un développement prodi-
gieux. La mémorisation dépend bien slir d’abord de la motivation (hypothese de
la compensation et du renforcement), puis de 1’attention (hypothese sur la dépri-
vation sensorielle partielle) mais ces deux facteurs n’expliquent pas le maintien
des souvenirs a long terme caractéristique des «savants». De la méme maniere,
les affects et les pensées associés aux événements peuvent modifier ou géner
leur mémorisation. On oublie en effet plus facilement les éléments qui ont été
source de conflit interne (dénégation). Si la mémoire du «savant» apparait
automatique et indépendante des autres fonctions intellectuelles, c’est qu’elle
est peut-étre libérée d’une conscience qui sélectionnerait ou refoulerait les
souvenirs. Plus que d’une mémoire hypertrophiée, il faudrait parler alors d’une
impossibilité a oublier. Si on se réfere aux supports anatomophysiologiques, on
pourrait envisager I’hypothese d’un déficit de I’amygdale, chargée du traite-
ment émotionnel de la mémoire, et/ou d’un fonctionnement exagéré de
I’hippocampe, responsable du simple rappel des souvenirs.
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Notons que ces différentes théories explicatives peuvent aussi bien appa-
raitre comme des conséquences.

Syndrome du savant et autisme

Plusieurs traits communs relient les deux syndromes. On remarque la
grande fréquence de capacités spécifiques particulierement développées chez
9,8% d’enfants autistiques. Ces capacités intéressent souvent les mémes
fonctions que celles des «savants», notamment les aptitudes visuo-spatiales
ou musicales. Elles coexistent aussi de maniere hétérogene avec des déficits
des fonctions symboliques et verbales.

En dehors de la mémoire, les mémes hypotheses étiologiques font I’ objet
de recherche dans I’autisme, en particulier les études sur la perception et sur
la dysymétrie hémisphérique droite-gauche.

Ainsi, on peut parler dans certains cas d’«autistes savants». Cependant,
cette catégorie regroupe le plus souvent des autistes purs dits «de Kanner »,
sans retard mental notable outre les problemes de langage.

Les trois aspects cliniques — autisme, retard et capacités savantes — appa-
raissent donc indépendants les uns des autres et peuvent étre associ€s de
différentes facons. L’étude du syndrome du savant et des capacités exception-
nelles présente un triple intérét pour mieux appréhender 1’autisme infantile.

Intérét pour les parents d’enfants autistiques

La mise en évidence de capacités cognitives conservées ou méme remar-
quables peut leur permettre de mieux vivre le handicap en revalorisant
I’image de leur enfant.

Intérét heuristique

On a trop souvent 1’habitude, dans les troubles du développement de
I’enfant, de fonder les recherches sur les éléments négatifs et sur la défecto-
logie. Raisonner au contraire sur des productions hypertrophiées permet
d’aborder les pathologies sous un angle nouveau et de découvrir d’autres
mécanismes.

Intérét pédagogique et éducatif

Bien connaitre les possibilités optimales et spécifiques de chaque enfant a
pour conséquence directe 1’établissement d’un programme éducatif adapté
pouvant s’appuyer notamment sur les capacités déja bien développées.

La rareté du syndrome du savant en rend 1’exploitation difficile. II serait
intéressant dans I’avenir, pour les études de cas, d’approfondir au maximum
les explorations dans tous les domaines qu’ils soient cognitifs ou
neurophysiologiques.
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I’EVQLU'[ION A L'ADOLESCENCE
ET A L'AGE ADULTE

L’évolution est fonction de la sévérité de la forme clinique, de la qualité et
de la précocité de la prise en charge, des aptitudes de la famille a faire face a
ce probleme difficile (Rhéa, 1987).

AU COURS DE L’ENFANCE

Certains troubles du comportement peuvent diminuer, comme 1’agitation
et I’instabilité. Ces enfants plus calmes acquierent alors des habitudes et les
utilisent, mais les comportements compulsifs et de ritualisation persistent, de
méme que la résistance aux changements, 1’attachement a certains objets et
les préoccupations bizarres. Le langage, s’il est présent, progresse et 1’écho-
lalie diminue. Selon Rutter, environ la moitié€ des enfants qui ne parlaient pas
dans la période préscolaire acquierent par la suite un langage.

Les particularités de la réactivité sensorielle (peurs des bruits, hyperréacti-
vité sensorielle) tendent aussi a s’atténuer de méme que les troubles du
sommeil et de I’alimentation.

A L’ADOLESCENCE

Depuis les dix derniéres années, les recherches sur I’autisme ont concerné
I’enfant, tant sur le plan thérapeutique que sur le plan diagnostique. Elles se
développent méme actuellement en direction du tres jeune enfant (diagnostic
et soins précoces chez le nourrisson). Si ces stratégies nouvelles ont réussi a
concevoir une prise en charge spécifique pour les enfants, elles doivent main-
tenant pouvoir étre proposées et adaptées aux adolescents et adultes. Les
probleémes posés sont complexes et doivent étre pensés tres mirement car ils
touchent la plus longue partie de la vie des autistes et ne peuvent étre débattus
sans cesse sous peine de déstabiliser les adultes et a fortiori les adolescents.

Mais pour pouvoir répondre a leurs besoins, il faut au préalable bien connaitre
tous les changements somatiques et psychologiques liés a I’adolescence et les
profils de comportement sociaux qui apparaissent a I’dge adulte. On voit bien la
I’intérét d’une approche médico-psychologique intégrant 1’adolescent autiste
dans une dimension unifiante qui tient compte de I’individu, de son milieu et de
la constitution, méme si elle est fragile, d’une personnalité.

Problemes spécifiques a ’adolescence

Les études controlées et épidémiologiques (Gillberg, 1984 ; Lotter, 1974)
offrent déja un certain recul et permettent de dégager des constatations dans
les domaines psychologiques et médicaux.
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Problemes psychologiques

Liés aux troubles du développement. — On retrouve a 1’adolescence les
signes d’autisme classiques de I’enfance. Certains symptomes prennent
cependant une importance particuliere a cet age critique. On peut citer par
ordre d’importance :

—les troubles du contact, qui génent considérablement I’intégration a des
groupes de travail ou de loisir;

— les troubles du langage et, notamment, de la compréhension qui freinent
I’autonomie sociale et la communication;

—les difficultés cognitives spécifiques qui touchent, par exemple, les
notions de temps et surtout les concepts abstraits pourtant en plein dévelop-
pement chez 1’adolescent non handicapé;

—les difficultés d’adaptation aux situations nouvelles. L’extension de
I’environnement avec tous ses avatars est un passage obligé et formateur
d’expérience pour les adolescents en voie de maturation. Chez les autistes,
les conditions inhabituelles ne sont pas, en général, source de plaisir et de
curiosité mais génératrices d’angoisse. Pourtant, ils doivent aussi bénéficier
pour leur développement d’un élargissement de leur champ interactif.

On assiste quelquefois a une aggravation de I’autisme a la puberté. Tous
les troubles du comportement ainsi que le retrait peuvent s’intensifier.

Ces perturbations, quand elles se prolongent, évoluent dans 10 a 20 % des
cas vers une détérioration du niveau intellectuel avec une perte des capacités
antérieures et un désintérét pour les activités d’éveil. Ce déclin possible a
I’adolescence touche principalement les filles atteintes de troubles neurologi-
ques associés importants. Il est encore difficile de le relier a I’apparition ou a
la complication de certaines pathologies évolutives qui s’expriment plus
fortement a cette période. Dans 10 % des cas, cette dégradation des fonctions
supérieures accompagne la survenue de crises convulsives mais elle reste la
plupart du temps inexplicable. En fonction de la nature des facteurs médi-
caux ou psychologiques, cet état se stabilise ou s’améliore avec une
récupération secondaire progressive a la fin de la troisieme décennie.

En général, le langage varie peu, les expressions gestuelles et la communi-
cation non verbale se développent lentement.

Plusieurs observations mentionnent également 1’évolution vers une forme
périodique ou cyclique des troubles du comportement.

En dehors de ces «complications », la puberté apporte des changements
parfois favorables. L’instabilité et 1’hyperactivité diminuent: on doit au
contraire lutter contre une tendance a I’apathie.

Liés a Padolescence. — Le facteur «adolescence», avec ses remanie-
ments physiques et psychologiques, intervient pour les autistes comme pour
les autres enfants. La crise d’identité prend une forme particuliere puisque
ces enfants ont des troubles de la personnalité. Cependant, les manifestations
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d’opposition et d’intolérance a 1’autorité sont bien visibles. Chez les autistes
de haut niveau intellectuel, le désir d’originalité peut ainsi entrainer des
conduites bizarres et extravagantes dont ils ne sont pas maitres et qui
risquent de les rendre encore plus ridicules aux yeux des camarades.

Quelques points de cette crise d’adolescence méritent d’étre développés.

L’accroissement des désirs et des pulsions existe aussi chez ces enfants en
pleine métamorphose. La volonté de communiquer avec les autres s’exprime
dans des tentatives plus ou moins remarquées par l’entourage. Mais ces
velléités ne sont pas souvent couronnées de succes car ’autiste manque de
moyens d’expression adaptés aux contextes social et affectif. Ses démonstra-
tions restent maladroites, peu régulées, surprenantes. Ce tableau est encore plus
caractéristique dans le syndrome d’ Asperger ou I’on parle d’apraxie sociale.

Les difficultés de verbalisation et d’expression émotionnelles, inhérentes
a cette période de la vie, viennent s’ajouter aux troubles du langage préexis-
tants. Leur incapacité a manier les concepts abstraits leur interdit la
traduction fine de leurs sentiments et de leurs impressions. Ce handicap
accentue 1’aspect de froideur affective. Pour les plus performants, les discus-
sions restent a un niveau tres concret, et les themes, répétitifs et ennuyeux,
deviennent souvent le préalable obligé et exclusif a toute conversation, limi-
tant ainsi les échanges d’idées.

Les pulsions libidinales apparaissent. La sexualité, de part sa fonction de
communication, est donc problématique. Elle est mal intégrée a la vie de
relation, elle est mal contrdlée et se traduit par des troubles de conduite et des
provocations (masturbation forcenée en public, exhibitionnisme) imprévisi-
bles. Chez les garcons, le développement de relations homosexuelles a été
décrit, probablement en rapport avec un trouble de 1’identité (caractere défi-
nitif) ou de I’identification (caractere temporaire) sexuelle.

Dans le méme ordre d’idée, I’augmentation de la force physique modifie
les reperes déja insuffisants du schéma corporel et la communication non
verbale déja déficiente. Au minimum, la maladresse physique augmente
I’aspect dysharmonieux et gauche de ces adolescents tandis qu’au maximum,
elle se manifeste sous forme de passages a 1’acte impulsifs. Les troubles du
comportement de type agressif sont tres fréquents et deviennent une préoccu-
pation majeure pour les parents et les éducateurs. Ils sont de surcroit peu
sensibles au dialogue ou a la prévention.

Tous ces échecs de la communication verbale, gestuelle ou sexuelle, et les
réactions de rejet qui en découlent risquent de provoquer des souffrances et
des épisodes dépressifs. On rencontre souvent des états dysthymiques,
notamment chez les autistes qui ont des antécédents familiaux de troubles
cycliques de I’humeur.

Problémes médicaux

La complication principale observée a 1’adolescence est 1’apparition de
crises épileptiques chez 20 a 30 % des sujets indemnes jusque-la, surtout
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entre douze et quatorze ans (Gillberg, 1984 et 1989). Ce sont des crises
psychomotrices qui surviennent avec prédilection chez les autistes les plus
retardés. Cette constatation va a I’encontre de I’amélioration des crises qu’on
observe a la puberté dans la population générale.

Dans certains cas, les crises coincident avec la phase évolutive des mala-
dies neurologiques associées comme la sclérose tubéreuse de Bourneville,
par exemple.

La puberté est souvent une période de déséquilibre et de décompensation des
maladies chroniques. Certaines encéphalopathies €volutives sont responsables
d’une détérioration aboutissant a un état déficitaire. Bon nombre de pathologies
génétiques, comme le syndrome de I’X fragile, s’expriment pour la premiere fois
de maniere évidente dans leurs symptdmes cliniques et dans leurs phénotypes.

Ces particularités peuvent contribuer aux transformations morphologiques
disgracieuses. Les adolescents autistes ont souvent une taille plus petite que
la moyenne et une surcharge pondérale. Les anomalies physiques minimes
du visage s’accentuent ainsi que les expressions faciales bizarres. Ces
enfants considérés comme beaux antérieurement changent de physionomie et
leurs traits deviennent moins harmonieux. Ces éléments participent égale-
ment au rejet dont ils peuvent étre 1’objet.

Profils cliniques de Wing

L. Wing (1979) a décrit trois grands types de profil développemental
définis surtout par rapport aux possibilités relationnelles. Elle fait intervenir
aussi les acquisitions et le caractere individuel de la personnalité dans ces
profils évolutifs.

Les «distants » (Aloof group)

L’isolement et I’évitement actif persistent en fonction des situations. Ils
restent trés dépendants d’un petit groupe de familiers pour leurs besoins. Ils
sont tres intolérants aux changements. Cependant, ils gratifient peu leurs
parents et leurs éducateurs dont ils se servent comme d’«outils» et seule-
ment en cas de besoin. Les troubles du comportement (agressivité, cris,
fugues, automutilations) sont fréquents, surtout si les acquis sont faibles. Les
activités sont stéréotypées. Les particularités du caractere sont peu visibles a
cause de la sévérité du handicap relationnel.

L’éducation demande une grande souplesse: respecter les moments
d’isolement, contrdler les réactions violentes, ne pas attendre de gratifications.

Les «passifs » (Passive group)

IIs sont plus faciles a prendre en charge et a intégrer dans un groupe de
retardés. L’imitation est possible méme si le langage est seulement échola-
lique et méme s’il existe des troubles de la compréhension. Cette compétence
ouvre la porte des apprentissages, des jeux et des activités structurées.
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Ces autistes risquent toutefois d’étre isolés par manque d’initiatives, ou
rejetés en raison de leur défaut d’appréciation des regles sociales. Ils ont, par

exemple, des difficultés a percevoir le degré d’intimité de leur relation a
autrui et a s’y adapter.

L’effort qu’on est obligé de leur demander pour participer aux activités
conduit parfois au sentiment d’échec, partagé avec 1’éducateur, ou a des
réactions de fuite a cause de I’intensité de la charge émotionnelle.

La personnalité propre a chacun intervient beaucoup pour ce groupe. En
effet, si le caractere tranquille et calme facilite 1’éducation, le versant
anxieux et inhibé qui lui est souvent associé la rend difficile.

Les «actifs bizarres ou originaux » (Active but odd group)

Ce sont les plus difficiles a intégrer car ils prennent des initiatives bizarres
et déplacées. Ils se font souvent remarquer par leurs conduites inadaptées,
leurs demandes répétitives et insistantes. Les réponses qu’on leur fournit les
satisfont rarement et peuvent déclencher des réactions agressives. Leurs apti-
tudes, qui sont supérieures aux autres autistes, font illusion pour leurs
parents et leurs éducateurs qui, en exigeant trop d’eux, risquent de favoriser
les situations d’échec.

Le tempérament individuel est plus marqué que pour les deux autres
groupes et doit étre pris en considération.

On peut également évoquer les «hyperconformistes guindés» (over-
formal, stilted) décrits plus tard par L. Wing. Leur personnalité s’exprime
surtout apres 1’adolescence par une adhésion tres étroite aux regles sociales
malgré leur maladresse et leur manque de compréhension des interactions
sociales. Ces autistes sont en général excessivement policés, guindés,
compassés, psychorigides, et montrent des traits de personnalité obsession-
nelle. Ce profil se rencontre chez les autistes de haut niveau, avec un bon
développement du langage comme dans le syndrome d’ Asperger.

Un cinquieme type de groupe pourrait étre défini pour des autistes tres
variables qui changent de comportement suivant les situations et empruntent
plusieurs traits aux trois profils cliniques précédents.

Parmi les éléments prédictifs du pronostic, on connait bien maintenant
certains facteurs favorables tels que le niveau élevé du quotient intellectuel,
la présence d’un langage a I’age de cinq ans et les facultés de compréhen-
sion. L’influence de la précocité des prises en charge éducatives est en cours
d’évaluation. D’autres facteurs, comme 1’environnement psychosocial ou les
antécédents psychiatriques des parents, s’ils peuvent avoir pour un sujet
donné une influence évidente (étude de cas), sont plus difficiles a mettre en
évidence dans des populations étendues.

L’étude de Beadle-Brown et coll. (2002) a montré que les enfants autistes
restent dans leurs catégories de performance sociale a 1’adolescence ou au
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début de 1’age adulte. Certains s’aggravent en passant du profil «passif» au
profil «distant».

Evaluations a I’adolescence

On peut étre amené a faire des évaluations du développement psycholo-
gique a I’adolescence en fonction de deux situations.

Le trouble du développement est déja connu

Les parents demandent souvent un diagnostic sémiologique et/ou nosogra-
phique plus précis (forme clinique) ou une évaluation de 1’évolution du
développement. On peut ouvrir également un dossier médical ancien en
fonction de 1’évolution et proposer des évaluations médicales complémen-
taires (génétiques, neurologiques). Une nouvelle évaluation est parfois
nécessaire pour s’adapter a la situation concrete familiale, sociale, scolaire.
Une expertise peut étre sollicitée pour 1’orientation.

Le trouble est peu ou pas identifié

Dans les formes 1égeres ou les formes dans lesquelles le retard prédomine
sur 1’autisme, il s’agit de faire le diagnostic de trouble du développement.

Dynamique familiale & I’adolescence

Comme pour les autres adolescents, les relations intrafamiliales devien-
nent plus complexes au fur et a mesure que 1’enfant grandit.

Remaniements des relations

Dépendance. — Les liens de dépendance sont tributaires :
— de I’autonomie déja acquise;

— du niveau de langage;

— du rdle des parents.

Ce dernier point est important. Il concerne la qualité des relations entre
un adolescent autistique et ses parents. S’il parait évident pendant
I’enfance d’assumer en méme temps harmonieusement des fonctions de
mere ou de pere et des soins thérapeutiques, ce qui se trouve concrétisé, par
exemple, au cours du maternage ou des jeux, il en ressort autrement a la
puberté. Certains parents poursuivent leur action éducative et thérapeu-
tique spécialisée en tant que soignants au risque de rendre difficile pour
leur enfant le travail d’identification. En effet, pour la maturation de sa
personnalité, I’adolescent a besoin de se référer a un modele parental
distinct et bien défini. D’autres au contraire souhaitent se dégager du role
d’éducateur et en profitent pour redéfinir des responsabilités uniquement
parentales. Ces transformations des relations intrafamiliales et cette redis-
tribution des roles peuvent perturber temporairement 1’adolescent.
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Cependant, les autistes qui ont de bonnes capacités suscitent souvent eux-
mémes des échanges nouveaux et viennent déstabiliser a leur tour des
parents qui doivent faire le deuil de leurs habitudes protectrices. Dans tous
les cas, les parents sont encore indispensables pour guider, sécuriser et
récupérer 1’adolescent autiste dans ses tentatives d’indépendance souvent
inadaptées ou vouées a 1’échec.

Autorité. — De nombreux parents pensent que leur enfant, méme adulte,
nécessite de par son handicap 1’exercice d’une «tutelle» morale. Cette auto-
rité peut se heurter au moment de I’adolescence a la crise d’opposition. Les
autistes hyperactifs ne sont pas forcément les plus démonstratifs dans ce
domaine. L’opposition passive est souvent plus difficile & gérer. L’exercice
d’une autorité adéquate dépend également des troubles du comportement.
Les parents «démissionnent» devant 1’agressivité insurmontable et
effrayante de certains adolescents.

Attachement. — L’éloignement du milieu familial est susceptible
d’entrainer des réactions de désarroi de part et d’autre. Pourtant, c’est a
I’adolescence que se pose souvent pour la premiere fois ce probleme car les
enfants sont orientés en externat ou en internat. La prévention de cette
angoisse de séparation passe par la pratique d’expériences antérieures d’éloi-
gnement, méme bréves, qui permettent a chacun de prendre de la distance.

Inquiétudes pour I’avenir

Les craintes des parents augmentent a 1’adolescence avec 1’émergence de
différents facteurs.

A long terme. — Le vieillissement rend les parents plus vulnérables aux
débordements physiques de 1’adolescent. Ils aspirent légitimement avec
I’age a une «retraite» paisible et sécurisante. Or les soutiens médicaux,
sociaux et administratifs délivrés par les services de 1’enfance s’effritent peu
a peu, laissant les parents seuls avec leur responsabilité. En effet, les ruptures
sont multiples dans la prise en charge des autistes adultes. De plus, les
parents peuvent ressentir une grande désillusion causée par I’insuffisance des
progres de langage et d’autonomie espérés. Les familles souffrent également
d’un manque de structures adaptées aux adolescents et adultes autistes. Cet
isolement est renforcé par 1’éloignement des fréres et sceurs ainés qui
relayaient les parents dans leurs lourdes taches.

En urgence. — La fatigue accumulée depuis des années peut conduire les
parents a un véritable état d’épuisement. Ils sont souvent en proie aux crises
de violence de 1’adolescence et impuissants devant la force physique
déployée.
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EVOLUTION A L’AGE ADULTE

Peu d’études existent car le syndrome n’est reconnu que depuis une
quarantaine d’années. Kanner (1971), sur ses onze cas initiaux, a suivi
I’évolution de neuf d’entre eux. Deux adultes étaient plus ou moins auto-
nomes et adaptés, quatre étaient en institution lourde, les trois derniers
avaient une autonomie intermédiaire. Lotter (1978) signale que 70 % n’ont
pas de vie autonome, 50 % sont en institution, 5 % a 15 % sont autonomes.
Parmi les autres études, on mentionnera celle de Rutter (1967) dans laquelle
15 % a 20 % des personnes autistes adultes gagnent de 1’argent.

Au total, d’apres une synthese des quelques études existantes, il semble
que pour les autistes dont le quotient intellectuel est supérieur a 60, 1 a 2 %
ont une vie normale, 5% a 20 % sont autonomes avec quelques séquelles
dans la communication en société, 15 % a 20 % sont semi-autonomes avec
des troubles du comportement. Dans 1’ensemble, 60 a 75 % des autistes sont
en institution.

Une méta-analyse réalisée récemment par Schonauer et coll. (2001), sur
vingt-et-une études de suivis jusqu’a 1’dge moyen de vingt-quatre ans,
montre qu’apres vingt ou trente ans les changements sont faibles. Les
progres dans I’autonomie et les compétences sont plus évidents dans le
milieu éducatif ou professionnel que dans la spheére domestique. Les
syndromes d’Asperger sont les formes qui évoluent logiquement le mieux.
Les besoins sexuels sont exprimés par une grande majorité d’autistes. Enfin,
le taux de mortalité parait supérieur a la moyenne de la population.

Les complications médicales se retrouvent essentiellement chez les
personnes autistes avec un retard mental important (par manque d’entretien
et de prévention). Elles concernent le plus souvent certains appareils et
certaines fonctions :

—le systeme digestif avec la fréquence des reflux gastro-cesophagiens
aggravés par :

* le mauvais état dentaire, lui-méme favorisé par le défaut d’hygiéne
bucco dentaire et la prise de neuroleptiques (asialie);
—la peau souvent agressée par les salivations, la photosensibilité due au
manque de protection et a la prise de neuroleptiques, les excoriations voire
les automutilations.

Les interactions sociales peuvent se développer discrétement mais les
relations amicales ou sexuelles sont problématiques. La notion d’intimité est
difficile a appréhender pour I’autiste. Les comportements d’adaptation a la
vie quotidienne, a 1’autonomie matérielle sont moins performants que chez
des retardés de méme niveau intellectuel.

Quelques tres rares sujets développent un tableau «schizophrénique »
avec des hallucinations ou un délire. Plus souvent, 1’adaptation se fait par
I’augmentation des comportements ritualisés et compulsifs ou par une appa-
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rence déficitaire. Certains, d’ailleurs, ne répondent plus aux criteres
diagnostiques des troubles de la communication de 1’enfant.

Dans ce domaine, les principaux ilots de difficultés résiduelles concernent
le langage et les réactions émotionnelles bizarres. La moitié des autistes ont
un langage utile mais les particularités persistent dans 1’intonation et la
sémantique pratique. Les stéréotypies de langage, comme la répétition d’une
méme question, sont fréquentes et peuvent dérouter les interlocuteurs.
Certaines caractéristiques linguistiques telles que les troubles des associa-
tions, la tendance a ’hyperinclusion et au concret, le défaut de redondance,
se rapprochent du langage des schizophrenes.

Le quotient intellectuel ne se modifie pas.

Sur un suivi de 120 enfants pendant 13 a 22 ans, Billstedt et coll. (2005)
retrouvent seulement 4 adultes avec une vie plus ou moins autonome.
L’évolution est médiocre chez 78 % des enfants. De maniere générale, le
degré d’autonomie est li€ au niveau intellectuel et a la qualité du langage a
I’age de 6 ans. Sur une population plus faible de 68 personnes, Howlin et
coll. (2004) observent également une évolution plutdt décevante (58 %
d’évolution caractérisée comme mauvaise ou trés mauvaise contre 22 % de
bonne ou trés bonne. La encore le quotient intellectuel supérieur a 70 est un
facteur prédictif positif mais n’est pas suffisant.

SOINS

Objectifs
Besoins individuels

Ils sont trop souvent oubliés des programmes éducatifs. L’autiste subit
pourtant, comme nous I’avons observé précédemment, tous les avatars de
I’adolescence avec une vulnérabilité individuelle propre a sa personnalité, a
son environnement sociofamilial et a ses handicaps mentaux ou physiques.

Les difficultés, méme si elles sont passageres, ne doivent pas étre sous-
estimées. L’agitation et I’agressivité sont suffisamment spectaculaires et
génantes pour étre remarquées et prises en considération. En revanche, le
retrait et I’inhibition qui sont d’autres modes possibles de réactions a
I’adolescence peuvent passer inapergus ou étre imputés simplement au retard
sans interrogation psychologique.

L’intensité des manifestations de souffrance psychologique est variable
selon que I’on a affaire a une «crise» ponctuelle ou a des troubles psychiatri-
ques avérés. Parmi ces derniers, nous avons déja noté la fréquence des
syndromes dépressifs et la survenue, plus rare, d’épisodes délirants.

Le role du psychiatre et du psychologue est donc de reconnaitre suffisam-
ment tot les premiers symptomes, de les replacer dans leur contexte
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individuel et relationnel, et d’y répondre le plus spécifiquement possible. En
connaissant bien chaque individu et ses types de réactivité, certains
problemes peuvent étre également prévenus.

Objectifs socio-éducatifs

On en retiendra particulierement trois qui tiennent une place importante
dans la prise en charge des adolescents et adultes autistes :

— Délargissement des contacts pour éviter le repli autistique. Les moyens
d’y répondre comprennent notamment :

- les institutions «ouvertes » sur 1’extérieur,
- 'intégration sociale;

— Uapprentissage de I’autonomie sociale pour limiter la dépendance : des
programmes de rééducation des compétences sociales sont déja utilisés dans
le cadre du TEACCH par exemple (Schopler et coll., 1984);

— les thérapies utilisant des activités pour prévenir I’enfermement dans les
stéréotypies :

- les programmes éducatifs spécialisés,
- les activités de loisirs structurées et adaptées.

Objectifs d’intégration professionnelle

Si ’ambition d’accéder a un métier reste réservée aux autistes les plus
doués intellectuellement, 1’apprentissage d’une tiche précise, méme tres
simple, a beaucoup de bénéfices :

—1il donne une certaine qualification et un statut reconnu qui valorise
I’individu;

—1il permet de vivre aux rythmes naturels de la vie en société (travail et
repos) et d’harmoniser ses désirs avec ses besoins;;

— il peut étre source de rétribution financiére ;

— 1l fait prendre conscience des capacités a pouvoir créer des réalisations
concretes.

Des programmes préprofessionnels ont été élaborés aux Etats-Unis par
Mesibov. IlIs donnent aux jeunes adultes autistes une formation qui tient
compte de leur profil psychologique et développemental.

Des éducateurs préparent ces jeunes gens et les accompagnent dans le
milieu de travail. Les postes, offerts par des grandes entreprises, obéissent a
certains criteres pour que les conditions de travail soient compatibles avec
les exigences de l'autisme. Les activités proposées nécessitent peu de
contacts interpersonnels complexes, elles sont bien définies a ’avance et
varient peu, elles peuvent étre adaptées au rythme du sujet et ne demandent
pas d’initiatives ni de choix trop difficiles.
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Travail avec les familles

Au minimum, il s’agit d’un soutien psychologique. Celui-ci passe d’abord
par I’information et I’explication des troubles puis par leur acceptation. A
I’apparition de 1’adolescence, ce travail de «deuil » préalable doit étre déja
bien élaboré par les parents pour qu’ils puissent faire face aux nouveaux
problémes que nous avons mentionnés plus haut. Au maximum, les parents
participent activement aux thérapies éducatives comme dans 1’exemple du
TEACCH (cf. chapitre 10). Dans tous les cas, des liaisons régulieres entre les

parents et les professionnels sont indispensables.

Organisation

Quel que soit le type de structure, toutes les expériences anglo-saxonnes
ou frangaises obéissent a un certain nombre de critéres indispensables a la
viabilité des communautés.

Les unités de vie sociale

Un groupe est constitué en général de six adolescents ou adultes. Plus grand,
il a tendance a s’organiser spontanément en plusieurs sous-groupes, plus petit,
il favorise les relations fusionnelles et/ou conflictuelles. L’encadrement corres-
pond environ a un adulte de référence pour un autiste. Les tranches d’age sont
variables. Encore plus que pour la population générale, les limites de 1’adoles-
cence sont floues chez les autistes. On peut donner comme valeurs indicatives
les chiffres de treize/seize ans a vingt-et-un/vingt-cinq ans. En France, la prise
en charge des enfants par la plupart des EMP s’arréte autour de quinze ans. En
revanche, la limite d’age supérieure a moins d’importance car il faut prévoir de
toute maniere la continuité des soins pour ces futurs adultes.

La composition des groupes reste a discuter en fonction :

— du niveau intellectuel et de langage ;

— du degré des troubles du contact;

— de I’autonomie psychologique et physique pour les polyhandicapés;

— du sexe (mixité).

La cohabitation de handicaps différents favorise 1’entraide et la communi-
cation mais les intéréts sont parfois incompatibles. Ainsi, les retardés
s’épanouissent dans une ambiance sensorielle trés stimulante qui peut au
contraire géner les autistes. Le cas des autistes polyhandicapés est encore
plus délicat a gérer car il faut savoir moduler stimulations et tranquillité.

Méme si le groupe est homogene, on peut organiser les conditions de vie
selon deux principes opposés.

Certains sont partisans d’un milieu aménagé, adapté spécifiquement aux
difficultés des autistes. D’autres, au contraire, pensent qu’il faut leur
proposer un milieu moins protégé, le plus proche possible de la réalité exté-
rieure pour développer I’autonomie sociale.
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L’équipe

La composition de I’équipe dépend de la nature des handicaps associés a
I’autisme. Elle est toujours multidisciplinaire autour des pdles médicaux,
psychologiques et éducatifs.

Cette équipe doit répondre a trois critéres importants :

—la motivation doit étre permanente. En effet, s’il est toujours possible
d’établir un contact avec des autistes enfants grace a une spontanéité natu-
relle dans le jeu et le contact corporel, la communication est beaucoup plus
difficile et moins gratifiante avec I’dge a cause de la réserve et de la distance
qu’on met a I’égard des adultes;

—la compétence peut s’acquérir par une formation permanente et des
échanges ouverts entre différentes équipes;

— I’entrainement est indispensable pour résoudre des situations multiples
et diversifiées. L’évaluation continue des soins permet 1’adaptation des
projets pour chaque adolescent ou adulte en fonction de I’évolution. La
formation aux prises en charge familiales est intéressante pour améliorer les
liaisons avec les parents.

EPIDEMIOLOGIE

PREVALENCE

La premiere étude épidémiologique systématique sur 1’autisme a été
réalisée en 1966 par Lotter. Il faut rappeler qu’a cette époque les criteres
diagnostiques étaient fondés sur une appréciation clinique, le DSM-III
n’ayant fait son apparition qu’en 1980.

Depuis, plusieurs études se sont succédées dans plusieurs pays, prenant en
considération 1’évolution des classifications nosographiques. Cette évolution
peut d’ailleurs expliquer en partie les différences retrouvées dans les chiffres
de prévalence.

Fombonne (1998) dans une revue de la littérature sur les études épidémio-
logiques retrouve une fourchette assez large de prévalence située entre 0,7 et
15,5 pour 10 000 avec une moyenne a 4,8 pour 10 000.

Dans une revue encore plus récente, le méme auteur (Fombonne, 1999) a
analysé trente-trois enquétes épidémiologiques réalisées de 1966 a 1998. La
prévalence «moyenne» est estimée a 5,2 pour 10 000. Ce taux augmente
progressivement puisque les derniéres études a partir de 1989 donnent une
moyenne a 7,2 pour 10 000. L’ensemble des troubles envahissants du déve-
loppement aurait une prévalence moyenne de 17,8 pour 10 000 soit 0,18 %.

Gillberg et Wing (1999) rapportent un taux élevé de un pour 1 000 selon les
criteres diagnostiques du DSM-IIIR et de I’ICD-10. Ce chiffre ne concerne que
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le trouble autistique au sens strict et n’inclut pas les autres troubles envahissants
du développement. Or, si les troubles désintégratifs et le syndrome de Rett sont
trés rares, il en va autrement pour le syndrome d’ Asperger et les troubles autisti-
ques atypiques qui sont encore plus fréquents que 1’autisme proprement dit.

Si on prend en compte toutes les formes du «spectre autistique » élargi, on
peut atteindre une prévalence de 4 a 5 pour 1 000 soit 0,5 % (Gillberg et
Wing, 1999).

Les dernieres études confirment ces proportions. Yeargin-Allsopp et coll.
(2003) retrouvent en Géorgie (Etats—Unis) un taux de 3,4 pour 1 000, équiva-
lent chez les Noirs et les Blancs. Dans cette population d’enfants 4gés de trois
a dix ans, 66 % des autistes présentaient un retard associé. Confirmant les
études précédentes, le sex-ratio passait de 4,4 garcons pour une fille dans les
zones de retard 1éger a 1,3 pour les retards profonds. Seulement 40 % étaient
scolarisés. Enfin Fombonne (2006) en utilisant les criteres DSM IV retrouve
une prévalence de Troubles Envahissants du Développement de 64,9 pour
10 000 dont 21,6 pour I’autisme et 32,8 pour les TED non spécifiés.

Les taux varient aussi en fonction de 1’age auquel les enfants sont sélec-
tionnés car le diagnostic n’est pas slir avant deux ans pour 1’autisme et avant
trois ans ou plus pour le syndrome d’ Asperger et les autres formes atypiques.

L’augmentation constante de la prévalence au fil du temps peut étre artifi-
cielle et expliquée par plusieurs phénomenes :

— une détection plus performante et plus précoce des signes d’autisme ;

— une conception qui tend a devenir plus dimensionnelle que catégorielle
et qui recrute ainsi plus de cas (phénotype élargi).

D’autres explications reliées aux hypotheses écologiques portant sur
I’augmentation des facteurs polluants ou toxiques pour I’homme doivent étre
nuancées. Récemment, plusieurs campagnes de presse se sont fait I’écho du rdle
possible joué par les nouveaux vaccins, notamment celui contre la rougeole.
Plusieurs études épidémiologiques infirment cette hypothese (Noble, 2003).

SEX-RATIO

Il est évalué généralement entre deux et quatre garcons pour une fille avec
une moyenne a trois pour une. Dans la revue de littérature de Fombonne
(1999), le sex-ratio correspond a 3,8 garcons pour une fille.

Si on considere le parametre du niveau intellectuel, ce rapport s’équilibre
quand il existe une déficience mentale importante. En effet, quand elles sont
autistes, les filles sont habituellement plus retardées que les garcons et présen-
tent proportionnellement plus de troubles neurologiques (Wing, 1960). Le
profil clinique est donc différent pour une sous-population de filles.

On peut penser que dans cette sous-population de filles figurent des
formes d’autisme associées a des pathologies neurologiques et/ou génétiques
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et a des troubles désintégratifs ou syndromes de Rett mal diagnostiqués il y a
encore quelques années.

RANG DANS LA FRATRIE

Les enfants autistes ont tendance a naitre aux deux extrémités chronologi-
ques d’une fratrie. Dans les familles de deux enfants, ils sont plus souvent les
ainés alors que dans les familles de trois ou plus, ils sont les derniers nés
(Bolton et coll., 1997).

Ces constatations doivent étre interprétées avec la plus grande prudence
en raison du phénomene de régulation parentale des naissances. En effet,
apres la naissance d’un enfant autiste les parents adoptent habituellement
deux stratégies :

— soit ils interrompent la lignée d’enfants par peur des récurrences surtout
s’ils ont déja d’autres enfants;

—soit ils décident de faire uniquement un autre enfant (enfant de rempla-
cement) surtout quand 1’autiste est 1’ainé.

Ce phénomene sous-estime le risque de récurrence (cf. «Etudes fami-
liales » au chapitre 7) et modifie le rang dans la fratrie.

CLASSE SOCIO-ECONOMIQUE

Dans ses premieres observations, Kanner (1943) avait mentionné une
représentation accrue des classes élevées chez les parents d’autistes. De
maniere plus précise, il avait méme suggéré un certain profil de métiers
correspondant a des traits de personnalité «obsessionnelle» comme les
professions scientifiques.

Les études ultérieures (Gillberg et Schauman, 1982) et Kanner lui-méme
ont infirmé cette tendance qui pouvait étre orientée par des biais de sélection.
En effet, I’acces a I'information et aux soins était dépendant, surtout a cette
époque, du niveau socioculturel.

Cependant, le débat est actuellement relancé par les études familiales sur
le phénotype autistique €largi. Ces études retrouvent en effet une proportion
importante de traits de personnalité «autistique» ou «pseudo-obsession-
nelle» (lesser variant) chez les parents et les autres membres de la famille
des enfants autistes.

Il faut néanmoins se garder d’établir des regles trop arbitraires entre un
type de personnalité et le choix d’une profession.
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2 | FORMES CLINIQUES
DES TROUBLES
ENVAHISSANTS

DU DEVELOPPEMENT

UN EXEMPLE DE DIFFERENCIATION
NOSOGRAPHIQUE VALIDEE :
LE SYNDROME DE RETT

Ce syndrome, décrit initialement par A. Rett en 1966 concerne, selon les
études, une fille sur 10 000 a 15 000, quel que soit le groupe ethnique. Les
investigations étiopathogéniques montrent que la plupart des cas sont spora-
diques méme s’il existe des descriptions familiales.

Sur le plan neuroanatomique, une atrophie cérébrale prédominant sur les
lobes frontaux et temporaux a été mise en évidence ainsi qu’une diminution
du flux sanguin cérébral. D autre part, un déficit de pigmentation au niveau
de la substance noire a été montré. Enfin, des anomalies neurochimiques
concernant les systémes dopaminergique, endorphinique et les gangliosides
GDl1a et GD1b devront étre confirmées par des études ultérieures.

L’évolution clinique du syndrome de Rett se fait classiquement selon
quatre phases, décrites par Hagberg et Witt-Engerstrom en 1986 :

— stagnation précoce du développement apres des progres initiaux (entre
six et dix-huit mois);

—régression rapide (d’un a trois ans);

— stade pseudostationnaire ou plateau (de deux a dix ans);

— détérioration motrice tardive (dix ans et plus).

N

Le premier stade fait suite a une période de développement considérée
comme normale, sans complication pré- ou périnatale. Cependant, et souvent a
posteriori, on constate quelques anomalies discretes : un développement a la
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limite inférieure de la normale, un manque d’initiative, de contact avec autrui,
des particularités dans 1’ utilisation des mains, un tonus faible, peu d’imitations.
La stagnation du développement survient a la fin de la premiere année de vie,
avec hypotonie et diminution de croissance du périmetre cranien. A quinze
mois, la moitié des fillettes sont symptomatiques, elles le sont toutes a deux ans.

La phase de régression débute entre un et trois ans. Elle peut étre soudaine
ou graduelle et comprend une détérioration des capacités cognitives (diffi-
cultés d’apprentissage), sociales, de communication (en particulier verbale)
et de 'utilisation des mains (stéréotypies comprenant des mouvements de
lavage de mains, des torsions, battements, tapotements, des ouvertures et
fermetures de doigts, une mise des mains a la bouche). Le développement
moteur est aussi séverement touché avec une coordination musculaire défec-
tueuse, une démarche ataxique, des secousses musculaires, contorsions et
trémulations involontaires. Il existe un bruxisme, des grimaces faciales, une
respiration désorganisée (alternance d’hyper- et hypoventilation). Les trou-
bles alimentaires se manifestent par des difficultés a macher, avaler, avec
régurgitations et fausses-routes. On retrouve aussi des troubles du sommeil,
des crises et hurlements et des comportements autistiques.

Le stade pseudostationnaire se déroule entre deux et dix ans. Son évolution
est marquée par une progression plus lente des signes neuromoteurs. A ce
stade, les traits autistiques sont rares et on peut retrouver quelques capacités
de communication (langage quasi absent mais possibilité de communication
non verbale). La plupart de ces filles ont un 4ge mental inférieur a huit mois
avec un langage et une socialisation située entre quatre et onze mois.

Apres 1’age de dix ans, les capacités cognitives et la socialisation restent
stables mais les capacités motrices continuent a se dégrader : 1’hypotonie
devient hypertonie et s’accompagne de scoliose, fonte musculaire, contractures
et déformations articulaires, spasticité et rigidit¢ des membres entravant la
marche. Les difficultés comportementales et émotionnelles sont aussi spectacu-
laires, avec une tristesse de I’humeur, des cris, une anxiété majeure dans plus de
70 % des cas, souvent secondaires a des changements dans les habitudes, une
agitation, une autoagressivité et des troubles du sommeil. Les retards de taille et
poids, présents des la petite enfance, persistent malgré un bon appétit. Des
comportements accompagnés de pica sont signalés dans 50 % des cas.

L’évolution est émaillée de crises épileptiques focales ou généralisées
avec des modifications de I'EEG différentes selon le stade de la maladie.

La majorité des filles atteintes du syndrome de Rett vivent jusqu’a 1’age
adulte, quelques-unes décedent dans 1’enfance de problémes infectieux.

Le diagnostic différentiel le plus souvent évoqué devant un syndrome de
Rett est celui d’autisme infantile en particulier au moment du stade 2 (régres-
sion rapide). Pour certains auteurs (Gillberg, 1989), le syndrome de Rett est
un sous-type d’autisme ou une entité recouvrante.

Récemment quelques cas ont été décrits chez des gar¢ons mais ces formes sont
souvent atypiques et plus l1égeres dans leur symptomatologie et leur évolution.
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Les recherches génétiques ont montré que dans 75 % a 80 % des cas de
formes classiques de syndrome de Rett, on retrouvait des anomalies au
niveau du gene MECP2 sur le bras long du chromosome X dans la
région Xq2.8. Cependant certaines études ont retrouvé cette anomalie chez
des personnes atteintes de retard mental sans syndrome de Rett. La sensibi-
lité et la spécificité de ce traceur ne sont donc pas absolues.

Le DSM-IV ainsi que I'ICD-10 regroupent les troubles autistiques et le
syndrome de Rett dans la méme catégorie des «Troubles envahissants du
développement». Cependant, on retrouve des criteres diagnostiques diffé-
rents et leurs pronostic et devenir divergent.

Meéme si les recherches doivent étre poursuivies, on peut dire sans risque
que le syndrome de Rett constitue maintenant une pathologie bien a part
identifiée sur des signes cliniques, une évolution particuliere, et maintenant
validée par un support étiopathogénique génique.

Le syndrome de Rett ne devrait plus figurer prochainement parmi les trou-
bles envahissants du développement (TED) mais comme une entité
pathologique distincte au méme titre que le syndrome de 1’X fragile. On peut
penser qu’il y a encore quelques années, il aurait pu se «cacher» parmi les
troubles désintégratifs de 1’enfance.

On voit bien ainsi comment une pathologie prend progressivement son iden-
tité propre passant d’un ensemble de troubles caractérisés par des éléments
communs relativement grossiers (retard, évolution, etc.) a une catégorie plus
fine pour aboutir a une définition validée par un marqueur génétique.

Tant que la validation par 1’étiologie n’est pas faite, ce sont les aspects déve-
loppementaux qui passent au premier plan et qui classent ce type de trouble
dans les TED. Si la découverte de I’anomalie chromosomique de I'X fragile
avait tardé, un syndrome de Martin-Bell figurerait peut-&tre parmi les TED.

Dans I’avenir, on peut penser de maniere optimiste que plusieurs formes
cliniques d’autisme ou de troubles apparentés possédant un label clinique et
biologique personnel et caractéristique pourront se dégager de I’ensemble
flou du « Trouble autistique ».

L’autre lecon apportée par I’histoire du syndrome de Rett concerne 1’exis-
tence passagére d’un syndrome autistique a un stade précoce dans
I’évolution de la maladie. Cette constatation renforce 1’idée que 1’autisme,
comme le pense Gillberg, n’est qu’un ensemble sémiologique non spécifique
au méme titre que le retard mental. Doit-on alors considérer tous les autismes
associés a des pathologies comme des symptomes a type «signes d’autisme »
et non pas comme des maladies? Cependant, nous le reverrons plus loin,
certains pédopsychiatres comme Rutter font, contrairement a Gillberg, la
différence entre des signes apparentés a I’autisme et 1’autisme-maladie, un
peu comme pour la distinction entre des crises convulsives «épileptiques » et
I’épilepsie-maladie.
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UN EXEMPLE DE DIFFI'ERENglATION
NOSOGRAPHIQUE DISCUTEE :
LE SYNDROME D'ASPERGER

Un autre syndrome est apparu dans la version IV du DSM en méme temps
que le syndrome de Rett et dans la méme catégorie des « Troubles envahis-
sants du développement ». Il s’agit du syndrome d’ Asperger. Cependant, a la
différence du syndrome de Rett, le syndrome d’ Asperger est beaucoup moins
défini et son maintien comme entité distincte de I’autisme est toujours
soumis & validation.

HISTORIQUE DU CONCEPT

Une année seulement apres Kanner, en 1944, Asperger, psychiatre autri-
chien, décrit quatre cas de gargons présentant en commun des troubles du
contact et des particularités de comportement.

Dans les descriptions d’Asperger on retrouve parallelement a Kanner la
triade : troubles du contact-troubles de la communication-intéréts et activités
restreints, répétitifs et/ou stéréotypés. Cependant, ces troubles paraissent
moins intenses et se présentent plutdt sous la forme suivante : troubles des
habiletés sociales-maladresse de la communication-caractére routinier et
champs d’intéréts particuliers, inhabituels et restreints.

On pourrait d’emblée penser que les cas d’Asperger sont des formes
légeres d’autisme.

De plus, ces cas se distinguaient des observations de Kanner par I’absence
de retard cognitif, de retard de langage, et par un début apparemment plus
tardif. On pourrait alors rajouter que ce sont des formes légéres d’autisme de
bon niveau intellectuel et la situation du syndrome d’ Asperger serait réglée.

Malgré tout, nonobstant le caractere d’intensité et le degré du retard mental
associé, on peut noter deux différences avec les observations de Kanner.

En terme qualitatif, la sémiologie décrite par Asperger n’est pas forcément
la méme que celle de Kanner.

D’autre part, Asperger rapportait plus les pathologies qu’il avait décrites a
un trouble de la personnalité qu’a un trouble du développement. Il les avait
d’ailleurs dénommées « psychopathies autistiques » en référence a la classifi-
cation de Kurt Schneider, chef de file de I’école allemande de psychiatrie. La
situation nosographique des cas d’Asperger est peut-&tre éloignée de celle
des cas de Kanner. L’évolution dans le temps constitue un argument supplé-
mentaire qui pourrait distinguer, sur un mode catégoriel, les observations
d’ Asperger des autismes de Kanner.
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Malheureusement, la confrontation des deux entités cliniques n’a pu se
faire que plusieurs dizaines d’années plus tard. En effet, la publication
d’ Asperger diffusée en langue allemande et, de surcroit, en pleine Seconde
Guerre mondiale était passée inapercue en son temps.

Asperger lui-méme, informé des travaux de Kanner, va effectuer une
comparaison entre les deux tableaux cliniques en 1968. Mais c’est van
Krevelen qui en 1963 souléve le premier la question. En 1971, il publiera des
cas personnels et plaidera pour différencier les deux pathologies. L. Wing
(1981) va diffuser et reprendre, en 1’analysant en profondeur, le concept du
syndrome d’Asperger. Plus récemment, 1’article princeps d’Asperger avec
ses quatre observations a été traduit en anglais par U. Frith (1991).

DESCRIPTION CLINIQUE A PARTIR DES OBSERVATIONS
D’ASPERGER

On peut résumer et regrouper la sémiologie décrite par Asperger en
plusieurs secteurs.

Troubles des interactions sociales

C’est dans ce domaine que les difficultés sont les plus importantes. On
pourrait presque parler d’«apraxie» des relations sociales, tant les comporte-
ments sont inadaptés aux situations. La fuite du contact, quand elle a lieu,
n’apparait pas active et primitive mais plutdt comme une conséquence de
I’échec des tentatives de communication. La déficience apparait a trois
niveaux :

— méconnaissance des regles sociales de base;

— difficulté d’adaptation au contexte relationnel ;

— inefficacité de I’apprentissage des interactions humaines par 1’expérience.

Ces troubles plus ou moins conscients ne peuvent étre corrigés par les
patients mémes s’ils y mettent une bonne volonté. Ils peuvent étre associés a

des comportements bizarres, impulsifs, ou méme violents par manque de
contrdle émotionnel et par défaut de compréhension du sens des codes sociaux.

Cette maladresse dans les contacts leur donne souvent un aspect a la fois
étrange et naif et les confine dans des activités solitaires.

Troubles de la communication

Le langage est relativement préservé et se développe dans des délais
normaux. Cependant, 1’expression est parfois maladroite, la prosodie
inadaptée, le discours pédant par utilisation d’un vocabulaire précieux inha-
bituel. La syntaxe est quelquefois inexacte avec des inversions de pronoms.
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Le discours est répétitif et porte sur des themes dont 1’intérét est souvent
restreint a des aspects techniques. Il peut exister des stéréotypies verbales et
des néologismes. La compréhension de certaines expressions subtiles (jeux
de mots, proverbe, etc.) ou figures de style (euphémisme, métaphore, etc.)
est malaisée.

La communication non verbale est elle aussi perturbée dans les deux sens.
Les troubles de I’expression se traduisent par une pauvreté du registre des
mimiques, par des gestes conventionnels inappropriés et les troubles de la
compréhension par des erreurs d’interprétation des signaux corporels et
émotionnels de leurs interlocuteurs.

Adaptation a I’environnement

Les enfants «Asperger» ont tendance a utiliser les objets de maniere
stéréotypée.

Ils sont intéressés par des sujets complexes (météorologie, mathémati-
ques, électronique) dont ils extraient le maximum de détails censés étre
scientifiques. Les applications humaines, pragmatiques et/ou sociales de ces
domaines scientifiques leur sont étrangeres.

Ils manifestent une résistance au changement d’objets ou de lieux.

A T’école, ils ont du mal a suivre les directives d’enseignement et préfe-
rent s’absorber dans leurs préoccupations spécifiques. Leur raisonnement,
bien particulier et souvent excentrique, peut se heurter a 1’incompréhension
du reste de la classe. Des troubles anxieux et un sentiment d’ostracisme
peuvent alors survenir chez ces enfants.

Capacités intellectuelles

Le quotient intellectuel est normal ou subnormal mais on a décrit quelques
cas d’enfants 1égerement retardés (20 % environ). Les capacités cognitives
sont hétérogenes avec un QI verbal souvent supérieur au QI performances.

Le mode de pensée est particulier, fondé sur un hyper-rationalisme pseu-
dologique et rigide qui peut les entrainer dans de longs monologues peu
influencables par les interventions des autres participants.

Ils ont souvent des aptitudes spécifiques dans certains domaines précis et
restreints, a caractere technique, aidés par une mémoire mécanique bien
développée. Les themes sont parfois saugrenus ou anecdotiques, comme les
horaires de trains, les trajets d’avions... qu’ils connaissent par cceur comme
certains calculateurs de calendrier.

Troubles psychomoteurs

Si le langage reste relativement préservé, la coordination motrice est
presque toujours perturbée. Les mouvements, la démarche, les praxies
restent maladroits ou bizarres, plus rarement stéréotypés.
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L’aspect physique est souvent disgracieux du fait de cette gaucherie et de
I’étrangeté du regard parfois vague et absent.

Evolution

Le pronostic d’insertion et de réussite sociale dépend surtout du niveau
intellectuel. Asperger avait bien spécifié que 1’état de ces enfants restait
stable mais qu’il était peu sensible a 1’éducation. La complication la plus
fréquente est la survenue de pathologies psychiatriques. Parmi celles-ci, on
note la grande proportion de troubles dépressifs et quelques cas de psychoses
ou de troubles du comportement antisocial.

RECONNAISSANCE NOSOGRAPHIQUE

Depuis la «réhabilitation» du syndrome par L. Wing en 1981, plusieurs
auteurs se sont penchés sur l’identification et la définition de criteres
diagnostiques. Ces travaux ont précédé et préparé la reconnaissance du
trouble dans les derniéres versions des deux classifications internationales le
DSM-IV et I'ICD-10 ou il figure sous la dénomination premicre de
syndrome d’ Asperger parmi les troubles envahissants du développement.

Le tableau 2-I présente les différents critéres sémiologiques et/ou diagnos-
tiques du syndrome d’ Asperger en fonction des auteurs et des classifications
nosographiques.

TABLEAU 2-1 . — Criteres sémiologiques et/ou diagnostiques du syndrome
d’Asperger en fonction des auteurs et des classifications.

Troubles Tr;:%es Intéréts Troubles
Auteurs . restreints, de la Début
du contact | communica- . L
. routines motricité
tion verbale
Asperger Difficultés de | Anomalies Themes Oui Souvent apres
(1944) compréhension | qualitatives répétitifs 3 ans
des regles Pas de retard | Créativité
sociales de langage possible
Maladresse
dans les
contacts
(naiveté ou
bizarreries)
Wing Comme Anomalies Intéréts Oui Signes
(1981) Asperger Retard de inhabituels possibles
langage Capacités avant 3 ans
possible particulieres
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> TABLEAU 2-1 (suite). — Critéres sémiologiques et/ou diagnostiques du syndrome
d’Asperger en fonction des auteurs et des classifications.
Troubles Tr;gllylies I ntérf? ts Troubles
Auteurs . restreints, de la Début
du contact | communica- . L
. routines motricité
tion verbale
Szatmari Evitement actif | Anomalies Non Non Apres 3 ans
(1989) mais modéré Pas de retard
de langage
Gillberg Manque Anomalies Oui Oui Apres 3 ans
(1989) d’habileté Retard de (introduit le
sociale langage critere)
possible
ICD-10 Altération Anomalies Intéréts et Oui
(1993) qualitative des | possibles activités
interactions Pas de retard | restreints,
sociales de langage stéréotypés et
réciproques (critere répétitifs
d’exclusion)
DSM-1V Altération Pas de retard | Caractere Possibles Plus tard que
(1994) qualitative des | de langage restreint, avant 3 ans "autisme
interactions (critere répétitif et
sociales d’exclusion) | stéréotypé des
comportements
des intéréts et
des activités
CFTMEA R | Autisme Pas de retard
2000 de langage

On peut constater a partir de ce tableau des divergences sur plusieurs points.

Age de début

L. Wing a tendance a €largir les criteres d’ Asperger lui-méme puisqu’elle
accepte 1’éventualité de signes précoces. Le probleme de 1’age de début
demeure entier car plus un tableau clinique est modéré comme le syndrome
d’ Asperger moins les signes précoces sont visibles et ceci d’autant plus que
le retard mental est absent ou tres 1éger.

Retard de langage

Tous les auteurs s’accordent pour dire qu’il existe des anomalies qualita-
tives de langage mais certains introduisent la possibilité d’un retard de langage
(Wing, Gillberg), réduisant ainsi la spécificité du syndrome par rapport a
I’autisme de bon niveau. Les dernieres classifications internationales (ICD-10
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et DSM-IV) en font au contraire un critere d’exclusion. On notera pour le
DSM-1V que le syndrome d’Asperger [299.80] comprend exactement les deux
mémes grandes rubriques que le trouble autistique [299.00], ¢’est-a-dire :

— I’altération qualitative des interactions sociales;;

— le caractere restreint, répétitif et stéréotypé des comportements, des inté-
réts et des activités.

En revanche, la seconde partie «altération qualitative de la communica-
tion» a disparu.

Maladresse motrice

Mentionnée comme caractéristique du syndrome par Asperger, elle prend
moins d’importance dans les classifications ultérieures. Asperger avait noté
qu’elle s’atténuait avec I’age laissant place a un aspect global de gaucherie.

EPIDEMIOLOGIE

Jusqu’a D’apparition de critéres bien définis par I'ICD-10 (1993) et le
DSM-IV (1994), la prévalence du syndrome d’Asperger était difficile a
établir. Le tableau 2-II montre les résultats des quatre dernieres études épidé-
miologiques. L’équipe suédoise a utilisé les criteres diagnostiques de
Gillberg et Gillberg. Les cas de I’étude la plus récente (Fombonne, 2006)
répondent toutefois aussi aux criteres DSM-IV.

La proportion relative des garcons par rapport aux filles, ou sex-ratio,
paraissait un peu plus importante que dans 1’autisme (de 4 a 7 garcons pour
une fille a 7 jusqu’a présent selon les études) mais la derniere étude de
Fombonne (2006) retrouve a I’inverse une proportion plus équilibrée (les
garcons représentent « seulement» 67,9 % des cas).

TABLEAU 2-11. — Prévalence du syndrome d’Asperger.

Etudes épidémiologiques Prévalence pour 10 000
Gillberg (1989) 26
Ehlers et Gillberg (1993) 36
Kadesjo, Gillberg, Hagberg (1999) 48,4
Fombonne et coll. (2006) 10,1

ETUDES DE VALIDATION

Dans la suite des travaux recherchant les meilleurs criteres diagnostiques
possibles pour le définir, le syndrome d’ Asperger est soumis depuis plusieurs
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années a de nombreuses études de validation. Ces études essaient de trouver
des facteurs externes concordants, homogenes et stables, pouvant donner une
identité propre au syndrome clinique.

On peut définir plusieurs intéréts a distinguer le syndrome d’ Asperger des
formes d’autismes de haut niveau :

—les étiologies et les évolutions sont-elles différentes?
— faut-il alors regrouper les recherches?

—les besoins des personnes Asperger ou autistes de haut niveau sont-ils
différents?

Différents axes d’études ont été choisis pour leur participation et/ou leur
implication déja connues dans les hypotheéses de 1’autisme (facteurs médicaux
et génétiques, théories de I’esprit, etc.).

Ces études utilisent pour la plupart des groupes témoins d’enfants présen-
tant un autisme de bon niveau intellectuel. Seules les plus récentes répondent
aux criteres diagnostiques DSM-IV ou ICD-10.

On peut séparer deux types d’études :

— les études empiriques qui recherchent des profils cliniques. Les criteres
différentiels sont souvent la sévérité des symptomes, 1’intensité du retard
mental et le handicap dans le fonctionnement adaptatif. Ce sont donc des
criteres plus quantitatifs que qualitatifs qui départagent les deux entités
(Szatmari et coll., 1989 et Prior et coll., 1998);

—les études comparatives a partir de diagnostics préétablis. Le recrute-
ment dépend des criteres diagnostiques et introduit le biais d’un
raisonnement qui risque alors d’étre circulaire

Récemment une méta analyse (Macintosh et Dissanayake, 2004) a étudié
les résultats des travaux des dix dernieres années.

Etudes cliniques

Comportement social

Miller et Ozonof (1997) ont eu I’idée originale de reprendre les cas prin-
ceps d’Asperger afin de les soumettre aux criteres diagnostiques du DSM-
IV. IIs ont eu la surprise de constater que ces observations cliniques ne
répondaient pas a toutes les exigences du DSM-IV, notamment en ce qui
concerne 1’age de début.

Dans une étude comparative avec des autistes de bon niveau, Szatmari
(1995) trouve peu de différences a I’entretien semi-structuré ADI (LeCou-
teur, 1989), sauf pour certains items un peu plus fortement cotés chez les
autistes. Parmi ces items, on retrouve 1’intentionnalité sociale, la perte de la
réciprocité sociale, I’absence de marques d’affection, I’absence de recherche
de réconfort, I’expression affective et émotionnelle limitée (dans le champ
des interactions sociales), les rituels, compulsions et résistance aux change-
ments (dans le champ des intéréts restreints et des comportements répétitifs).
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Paradoxalement, il n’y a pas de différences pour la communication verbale
alors que ce critere est pris en considération par toutes les classifications.

Entre 4 et 6 ans les enfants Asperger semblent avoir plus d’interactions
sociales, d’empathie et de manifestations affectives, ont un meilleur score a
I’échelle de socialisation de Vineland, mais n’ont pas plus d’amis ou de jeux
symboliques.

Avec les échelles de Vineland ou Vineland adaptative behaviour scales
(Sparrow, 1984), le méme auteur retrouve des difficultés plus marquées pour
les autistes dans les domaines de la socialisation, de la communication et des
activités de la vie quotidienne. Mais, la encore de maniere surprenante, il n’y
a pas de différences pour les compétences motrices.

Kurita (1997) montre que seuls quatre items de la CARS ou Child Autistic
Rating Scale (Schopler, 1988), c’est-a-dire I’'imitation, les réponses visuelles,
les réponses auditives et la communication non verbale, sont moins pathologi-
ques chez des patients Asperger que chez des autistes atypiques de bon niveau.

Des troubles du comportement avec passages a 1’acte violents et antiso-
ciaux sont parfois mentionnés. Everall (1990) a rapporté le cas d’un
adolescent pyromane présentant un syndrome d’Asperger confirmant par la
I’éventualité décrite par H. Asperger d’une évolution possible vers des trou-
bles antisociaux.

D’une maniére générale, plusieurs auteurs (Ozonoff, 2000 et Gilchrist,
2001) retrouvent chez les enfants Asperger un fonctionnement social
meilleur que les autistes de haut niveau pendant I’enfance mais une annula-
tion des différences a partir de 1’adolescence.

Retard mental

En pratique, dans les classifications internationales actuelles, 1’existence
d’un retard mental est une clause d’exclusion diagnostique pour le syndrome
d’Asperger. Pourtant Gillberg (1989) admet 1’association a un retard léger
dans 20 % des cas.

Troubles moteurs

Plusieurs auteurs ont voulu vérifier la présence d’une maladresse motrice
décrite au départ par Asperger lui-méme et retrouvée plus tard de maniere
spécifique par plusieurs auteurs comme Gillberg (1989) et Klin (1995).

Manjiviona et coll. (1995) ne retrouvent pas de différence significative,
entre des sujets Asperger et des autistes de bon niveau, en utilisant un test de
motricité standardis€. Dans leur étude, les troubles moteurs sont corrélés
négativement avec le niveau mental surtout chez les patients Asperger. De la
méme fagon, avec un autre test validé, Ghaziuddin et coll. (1994) ne trouvent
que des différences qualitatives minimes sur la maniere d’effectuer les
mouvements. Dans les études de Szatmari et Howlin (2003) les sujets
Asperger n’ont pas plus de maladresse motrice que les autistes.
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Sur le plan développemental, Iwanaga (2000) mentionne plus de troubles
moteurs précoces mais une disparition des différences a I’adolescence.

Des travaux plus précis, analysant finement I’activité motrice, montrent que
les autistes manquent d’anticipation pour effectuer une tiche donnée alors que
les personnes Asperger procedent de maniere atypique (Rinehart, 2001).

En conclusion, les études sont plutdt en défaveur d’un role particulier
donné aux troubles moteurs dans le syndrome d’ Asperger. Cependant, il faut
tenir compte de 1’inclusion ou non de ce critere dans la sélection des enfants
«Asperger» pour ces études. En effet, par un phénomene de circularité, si
I’on n’a pas retenu ce critere dans la définition du syndrome, on ne le retrou-
vera pas plus dans les résultats des études de motricité.

Ce raisonnement reste valable pour d’autres variables comme le retard
mental, ’dge de début et le niveau de langage.

Langage et communication

Ramberg et coll. (1996) confirment que des sujets « Asperger» ont un
meilleur niveau de langage que des autistes de bon niveau. Cependant, a
niveau de langage €gal (dans le cas d’un bon développement verbal), les
autistes ne présentent pas plus d’anomalies qualitatives dans la compréhen-
sion et la fonction pragmatique que les sujets « Asperger ».

Sur la base de questionnaires structurés autour des criteres DSM-IIIR et
ICD-10 et destinés aux parents, Eisenmajer et coll. (1996) montrent que les
antécédents de retard dans I’apparition du langage distinguent les autistes de
bon niveau des enfants «Asperger». En revanche, pour Szatmari (1995),
comme nous 1’avons vu plus haut, le niveau de langage n’est pas un élément
distinctif pertinent. Dans le méme sens certains auteurs font état de particula-
ritts communes dans le développement du langage avec la présence
d’écholalie et d’inversion du pronom méme chez les sujets Asperger (Miller
et Ozonoff, 2000).

Toujours pour Eisenmajer un langage pédant et de facon précoce serait
caractéristique des Asperger (résultat confirmé par Ghaziuddin et Gerstein
en 1996) mais les différences s’atténueraient a I’adolescence. Les Asperger
auraient également plus de propos répétitifs. Les résultats divergent pour
I’intonation qui serait plus perturbée chez les autistes de haut niveau pour
Bartolucci (1991) mais pas pour Gillberg (1989).

En affinant encore plus les analyses, d’autres auteurs se sont intéressés
aux fonctions linguistiques et/ou psycholinguistiques du langage des sujets
«Asperger ».

Une étude comparative entre deux poetes, 1’'un présentant un syndrome
d’Asperger et 1’autre sain, ne montre pas de différences sur les structures
formelles et les figures de style (métaphores, métonymies, euphémismes...).
Cependant, le poete « Asperger» parle plus de lui (auto-analyse) dans une
dimension égocentrique et moins des autres (Dowker, 1996). On retrouve ici
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de maniere intéressante ce qui fait qu’un sujet « Asperger» souffre plus de
troubles de la représentation sociale que d’une incapacité a traduire des senti-
ments en mots.

Une autre étude, utilisant des analyses de conversations, montre également
que des sujets « Asperger» ont moins de difficultés dans la fonction pragma-
tique du langage que des autistes de bon niveau (Fine, 1994). Les autistes ont
besoin de se raccrocher a 1’environnement physique car ils per¢oivent mal le
contexte du déroulement des conversations. Les sujets « Asperger» ont toute-
fois plus de difficultés que des sujets témoins normaux a donner des références
claires et précises, facilement interprétables.

Une autre différence qualitative tient au fait que les autistes de bon niveau
ne tiennent pas compte des informations de l’interlocuteur alors que les
personnes Asperger y font référence mais de maniere confuse (Bartolucci,
1994).

Intéréts restreints et comportements répétitifs

Les personnes Asperger ont moins de résistance au changement et de
compulsions et plus de jeu symbolique dans I’enfance (Szatmari, 1995).
Ozonoff (2000) retrouve les mémes résultats avec une disparition des diffé-
rences a I’adolescence sauf pour les balancements du corps qui persistent
chez les autistes de bon niveau. L’existence de stéréotypies ne les départage
pas pour Howlin (2003) contrairement aux intéréts restreints plus fréquents
chez les sujets Asperger (Gillberg, 1989).

Mode de début

La synthese des travaux précédents qui étudient les différences entre les
personnes porteuses du syndrome d’Asperger et celles qui présentent un
autisme de haut niveau montre que les premiers ont un développement
précoce meilleur que les seconds dans tous les domaines. En revanche,
I’évolution a I’adolescence et plus tard parait atténuer ces différences de
départ. Plusieurs interprétations sont possibles. Le processus d’adolescence
(biologique et/ou psychologique) perturberait-il plus les personnes avec
syndrome d’Asperger? Les personnes Asperger seraient-elles moins bien
soignées en raison des symptomes plus discrets?

Selon certains auteurs, le diagnostic du syndrome d’ Asperger ne peut étre
fait avec certitude qu’apres trois ans (Gillberg, 1996). On ne peut dire a I’heure
actuelle si les signes précoces sont trop ténus pour étre dépistés en raison de la
moindre gravité du syndrome ou si le début est réellement retardé par rapport a
I’autisme. L’étude détaillée des films familiaux permettra peut-&tre d’avancer
des éléments de réponse. La réponse a cette question est intéressante du point
de vue des hypotheses physiopathologiques.

En effet, certaines théories supposant un continuum entre 1’autisme (2
début treés précoce) et la schizophrénie (a début tardif) peuvent situer le
syndrome d’ Asperger entre les deux.
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Etudes cognitives et neuropsychologiques

Fonctons intellectuelles

La différence la plus constante et la plus pertinente entre les patients
«Asperger» et autistes semble étre I’inversion du décalage entre le quotient
verbal et le quotient de performance (ou non verbal) aux tests psychométri-
ques du type du WISC-R (Wechsler, 1974). A I’inverse du résultat
habituellement trouvé dans 1’autisme, le quotient verbal est supérieur au
quotient de performance dans le syndrome d’ Asperger (Szatmari, 1995). Les
subtests les plus perturbés sont la compréhension, 1’arrangement d’images,
les similitudes, mais les différences restent minimes par rapport a des
autistes de haut niveau (Szatmari, 1990).

Théorie de I’esprit ou Theory of mind

Beaucoup d’études ne montrent pas de différences significatives pour les
taches de théorie de I’esprit entre des sujets « Asperger» et des autistes de
bon niveau (Dahlgren, 1996). D’autres mettent en évidence de meilleures
performances chez les patients «Asperger», notamment pour les compé-
tences de théorie de I’esprit de niveau plus élevé de deuxieme ou troisieme
degré (Ozonoff, 1991). Mais, dans ces études, les sujets « Asperger» ne se
distinguent pas en général des témoins normaux.

Les patients «Asperger» montrent des difficultés dans 1’analyse et la
critique des histoires étranges de F. Happé (1994) a un degré 1égerement
moins important que des autistes de bon niveau (Jollife, 1999). Certains
auteurs critiquent ces résultats prétextant que c’est le meilleur niveau de
langage des sujets Asperger qui leur donne plus de facilité a comprendre les
situations sociales complexes.

Autres fonctions neuropsychologiques

L’étude de Ozonoff, Pennington et Rogers (1991), en utilisant des tests
comme le Wisconsin Card Sorting Test (Heaton, 1981) ou la tour de Hanoi, a
montré que les performances des fonctions exécutives étaient un peu plus élevées
chez des sujets «Asperger» comparativement a des autistes de bon niveau.
D’autres auteurs ne retrouvent pas de différences (Manjiviona et Prior, 1999).

La mémoire utilisant des informations catégorielles parait perturbée aussi bien
chez des autistes de bon niveau que chez des sujets « Asperger» (Bowler, 1997).
La mémoire de travail spatiale présente également des déficiences comme chez
des patients cérébrolésés au niveau frontal ou temporal (Morris, 1999).

Pour les épreuves explorant la cohérence centrale on ne retrouve pas de
différences (Rinehart, 2000).

Enfin, sur un plan plus purement psychologique, les sujets « Asperger» ont
tendance a traduire leurs pensées internes uniquement ou préférentiellement
par des images alors que chez des témoins normaux les moyens d’expression
sont plus variés (Hurlburt, 1994). Par rapport a des autistes de bon niveau, ils
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ont une pensée plus désorganisée et sont plus introvertis. Ils ont donc une vie
imaginaire plus riche mais souvent égocentrique. En revanche, le test de Rors-
chach ne montre pas de différences majeures (Ghaziuddin, 1995).

Reconnaissance des expressions faciales

En relation avec les hypotheses de Rogers et Pennington sur la reconnais-
sance des mimiques et des émotions, quelques rares études expérimentales
ont étudié ce parametre chez des sujets « Asperger». Davies et coll. (1994)
retrouvent des anomalies identiques entre des sujets « Asperger» et autistes
de haut niveau par rapport a un groupe témoin. Un cas d’association a une
prosopagnosie sévere a méme été publié (Kracke, 1994).

Etudes des facteurs médicaux

Ces travaux cherchent a découvrir des supports étiopathogéniques au
syndrome d’Asperger. Dans un second temps, ces facteurs peuvent é&tre
confrontés a ceux que 1’on retrouve dans 1’autisme.

Facteurs périnatals

Ils sont encore peu étudiés comme dans 1’autisme. Wing (1981) avait
pourtant noté chez ses cas d’Asperger une forte proportion d’antécédents
périnatals (presque la moitié des observations).

Mais, plus tard, Gillberg et Gillberg (1989) montrent que les sujets
«Asperger » ont un score d’optimalité meilleur que les autistes.

L’étude de Ghaziuddin et coll. (1995), comparant des patients « Asperger »
a des autistes de bon niveau, montre des différences ténues entre les deux
groupes. Les sujets « Asperger » ont des scores d’ Apgar plus bas a une minute
et ont des meres plus jeunes ou plus agées que la fourchette moyenne 20-
30 ans. Ils sont moins souvent décrits que les autistes comme ayant été des
nourrissons tres faciles ou, au contraire, tres irritables. Leur comportement
précoce parait donc plus équilibré. Cependant, le score total d’optimalité ne
montre pas de différence entre les deux groupes. Eisenmajer (1996) confirme
I’absence de différences pour ces facteurs.

Pathologies associées

Comme pour 1’autisme, on a décrit plusieurs cas d’association avec des
pathologies neurologiques et/ou génétiques diverses. Le fait que les sujets
«Asperger » ne présentent que peu ou pas de retard mental influence le type
de pathologies associées. En théorie, celles-ci ne doivent pas s’accompagner
d’une déficience mentale.

Le tableau 2-III montre une liste non exhaustive de pathologies associées.

Quelques études ont mis en évidence une comorbidité avec d’autres patho-
logies psychiatriques connues comme la schizophrénie (Taiminen, 1994), des
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TABLEAU 2-II1. — Pathologies associées au syndrome d’Asperger.
Publications Pathologies associées

Kerbeshian (1986),

Littlejohns (1990), Maladie de Gilles de la Tourette

et Berthier (1993)

Miles (1986) Aminoacidurie

Tantam (1990) Hyperlaxité ligamentaire (Marfan-like syndrome)

Carpenter (1990) Acrocyanose

Saliba (1990) Site fragile autosomal

Berthier (1992) Syndrome de Kleine-Levin (deux cas)

Anneren (1995) Translocation équilibrée t(17-19)(p13.3-p11)

Brodsky (1996) Troubles neuro-ophtalmiques

Blondis (1996) Maladie de Steinert

Hernandez (1999) Astrocytome cérébelleux

troubles de I’humeur (Berthier, 1995), des troubles alimentaires anorectiques
(Gillberg, 1992) et des troubles obsessionnels compulsifs (Thomsen, 1994).

La citation de la schizophrénie et des troubles de I’humeur n’est pas éton-
nante puisqu’Asperger lui-méme avait décrit ces pathologies comme des
complications possibles dans I’évolution du syndrome.

Les troubles obsessionnels compulsifs ont également des liens de
parenté sémiologiques avec le syndrome d’ Asperger (cf. infra « Diagnostic
différentiel »).

Aspects génétiques

Asperger dans sa description initiale avait remarqué 1’existence de trou-
bles des interactions sociales dans les familles des enfants, notamment chez
leurs peres. Wing (1981) et d’autres auteurs le mentionnent aussi dans des
revues de cas cliniques (Volkmar, 1998).

Les études familiales systématisées et €pidémiologiques confirment ces
premieres constatations.

Etudes d’imagerie cérébrale

Il nous a semblé intéressant de séparer dans le tableau 2-IV les anomalies
retrouvées sur I’hémisphere droit des anomalies localisées a I’hémisphere gauche.
En effet, une des hypotheses étiologiques du syndrome d’ Asperger fait référence
a des perturbations des fonctions de I’hémisphere droit (¢f. infra). On constate ici
que les anomalies se partagent équitablement entre les deux hémispheres.

Une étude intéressante couplant I'imagerie cérébrale dynamique (PET-
scan) a des épreuves de théorie de I’esprit montre une absence d’activité dans
la zone médiale gauche du cortex préfrontal chez des sujets « Asperger»,
alors que les zones adjacentes fonctionnent bien (Happé, 1996). Or, chez des
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adultes normaux, c’est précisément ce territoire cortical qui semble impliqué
dans les taches de théorie de I’esprit.

TABLEAU 2-1V. — Anomalies a 'imagerie cérébrale dans le syndrome d’Asperger.

Anomalies Anomalies Anomalies

de I’hémisphere gauche bilatérales de I’hémisphere droit
Macrogyrie frontale Polymicrogyrie Elargissement du ventricule
(Berthier, 1990) operculaire latéral (McKelvey, 1995)
Lésion du lobe temporal (Berthier, 1990) Hypodébit temporal droit et
(Jones, 1990) diminution de la recapture
Hypodébit occipital gauche au hémisphérique droite au
SPECT (Ozbayrak, 1991) SPECT (McKelvey, 1995)

DIAGNOSTIC DIFFERENTIEL AVEC LES AUTRES TROUBLES
PSYCHIATRIQUES DE L’ENFANCE

Héboidophrénie

Cette entité clinique aujourd’hui en désuétude mérite pourtant d’étre réac-
tualisée a la lumiere des nouvelles conceptions sémiologiques et
nosographiques. Elle faisait partie autrefois des formes cliniques de la schi-
zophrénie de I’adulte jeune ou du grand adolescent. Elle a été décrite pour la
premiere fois par Kahlbaum en 1890 puis a traversé une longue période
d’éclipse, comme le syndrome d’ Asperger.

Pour un auteur francais comme Guiraud (1954), qui s’y est intéressé, c’est
une forme 1égere de schizophrénie débutant tot en fin d’adolescence et qui se
traduit sur sa face extériorisée par des comportements antisociaux, pseudo-
psychopathiques émaillés d’épisodes subdélirants, et sur sa face intériorisée
par un «autisme morose », une athymormie, des conduites d’automutilations.
L’évolution serait plutdt favorable avec 1’age.

Actuellement, ce tableau clinique n’est pas retenu comme pertinent par les
classifications internationales, mais il est référencé dans les équivalences du
« Trouble schizotypique » [F21] de I'ICD-10 avec la formulation « Schizophrénie
pseudo-psychopathique ». On peut également penser que plusieurs cas d’héboi-
dophrénie pouvaient ressembler a des types de personnalités borderline.

Les troubles du contact, I’indifférence affective, les troubles du comporte-
ment et 1’évolution favorable rappellent les observations d’Asperger.
Cependant, I’age de début est plus en rapport avec la schizophrénie et les
manifestations sont surtout comportementales.

11 serait intéressant de reprendre et d’étudier 1’enfance des cas décrits par Kahl-
baum pour repérer ou non des anomalies du développement, car on peut imaginer
que I’héboidophrénie est un mode évolutif possible du syndrome d’ Asperger.
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Schizophrénie de ’enfant

On sait que cette entité ne figure ni dans la partie des « Troubles habituel-
lement diagnostiqués pendant la premiére enfance, la deuxiéme enfance ou
I’adolescence » du DSM-1V ni dans le chapitre F8 de I'ICD-10 qui concerne
les « Troubles du développement psychologique ».

En revanche, elle apparait dans la CFTMEA-R 2000 dans le chapitre
«Autisme et troubles psychotiques» sous 1’appellation «Schizophrénie de
Uenfant » [1.10].

La schizophrénie de 1’enfant se distingue du syndrome d’Asperger par la
présence de signes «productifs» comme des hallucinations, des éléments
délirants et des troubles du cours de la pensée comme le syndrome disso-
ciatif. Les sujets « Asperger» maintiennent au contraire un discours logique
malgré les singularités de forme et de fond. L.’4ge d’apparition semble égale-
ment plus tardif, aprés quatre ans.

L’analyse de ce tableau controversé reste intéressante car Asperger avait
décrit lui-méme chez certains de ses patients une évolution possible vers des
troubles schizophréniformes.

Troubles schizoides de I’enfance et autres troubles de la personnalité

Cet ensemble de troubles pourrait étre une forme atténuée de schizoph-
rénie infantile, ayant plus 1’aspect de troubles de la personnalité que de
troubles du développement. Dans la classification CFTMEA-R 2000 ils
peuvent correspondre a des sous-groupes de « Dysharmonie psychotique »
[1.04] pour les cas les plus graves ou de « Pathologie limite a dominante
schizotypique » [3.2] pour les autres.

L’expression « Personnalité schizoide dans [’enfance » est utilisée dans
les travaux de Wolff (1979). Chez ces enfants, on retrouve en commun avec
le syndrome d’Asperger une tendance a 1l’isolement social, un mode de
pensée et des habitudes rigides, des bizarreries dans la communication. Ils
évoluent a I’dge adulte vers des troubles de la personnalité de type schizoide
avec un risque de décompensation schizophrénique augmenté (Wolff, Wolff
et coll., 1991).

Wolff, en se référant au concept de trouble de la personnalité retenu au
départ par Asperger, considérait le syndrome d’ Asperger comme une forme
probable de personnalité schizoide (Klin, 1997).

On notera que, chez I’adulte dans le DSM-IV, on distingue deux types
voisins de personnalité : 1a « personnalité schizoide » [301.20] et la « person-
nalité schizotypique » [301.22].

L’ICD-10 ne retient que la «personnalité schizoide » [F60.1] dans les
«Troubles de la personnalité » et situe le « Trouble schizotype » [F21] a une
place intermédiaire entre les troubles de la personnalité et les troubles déli-
rants dans les formes de schizophrénie. L’ICD-10 exclue toute équivalence
avec le syndrome d’ Asperger pour ces deux entités.
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Tantam (1988) pense que, s’il existe des traits communs au syndrome
d’ Asperger et aux personnalités schizoides comme certaines anomalies de la
communication non verbale, les sujets «Asperger» se distinguent par la
présence de signes autistiques corrélés a des anomalies du développement.

Troubles obsessionnels compulsifs (TOC)

Méme si les routines et les comportements répétitifs occupent parfois le
devant de la scene dans le syndrome d’Asperger, les patients concernés ne
ressentent pas la lutte anxieuse contre les obsessions mentalisées communes
aux TOC.

L’attachement aux habitudes et a I’ordre ne procede pas des mémes méca-
nismes psychopathologiques. Chez les sujets «Asperger», il est la
conséquence des difficultés de plasticité mentale, des angoisses de change-
ment, voire des difficultés de repérage social, tandis que chez I’obsessionnel il
témoigne d’un souci moral, d’une scrupulosité contraignante mais consciente.

De méme, les rituels chez le sujet « Asperger » sont plus en relation avec leurs
intéréts restreints et répétitifs et font partie de leur mode de vie, alors qu’ils
tentent d’annihiler I’angoisse des obsessions chez le patient présentant des TOC.
Les rituels sont également ressentis trés douloureusement et souvent cachés dans
les TOC, alors qu’ils ne sont pas critiqués dans le syndrome d’ Asperger.

Les themes d’intéréts peuvent étre tres approfondis dans les deux cas mais
les sujets choisis par les patients « Asperger» sont souvent plus bizarres, a
caractere pseudo-scientifique. Les obsessionnels essaient de tirer une culture
encyclopédique et exhaustive d’un théme alors que les patients « Asperger»
délimitent leur champ de savoir a des mémorisations artificielles, mécaniques,
inutiles et dénuées de sens.

Sur un plan métapsychologique, la dimension névrotique d’autoanalyse et
la conscience du trouble sont beaucoup plus présentes dans les TOC.

Traits de personnalité paranoiaque

Certains patients « Asperger », souvent parmi les plus intelligents, dégagent
une impression de froideur, de méfiance, voire de mépris pour les autres.
Leurs difficultés de compréhension des situations sociales et émotionnelles et
leur isolement peuvent les faire passer pour des étres égocentriques, hautains,
indifférents aux sentiments.

Quand ils se rendent compte de leurs difficultés d’adaptation et du rejet
qu’ils provoquent, notamment par leur comportement excentrique, ils
peuvent a juste titre développer un sentiment d’injustice et de persécution se
traduisant par une susceptibilité accrue.

Cependant, a la différence du paranoiaque, le sujet « Asperger» n’a pas
une haute estime de lui, il n’a pas d’idées de référence systématiques mais
interprete mal son environnement, il n’est pas initié mais plutdt naif, il est
moins persécuté par les autres que par les réactions des autres.
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Le patient « Asperger» vit trop dans son monde pour pouvoir préter aux
autres une intention maligne.

Personnalité antisociale ou psychopathique

N

Outre la froideur des affects et la difficulté a maintenir des relations
sociales durables, les psychopathes se manifestent par des troubles des
conduites a caractere antisocial.

Tous ces signes peuvent se rencontrer dans le syndrome d’ Asperger mais
ils ne relevent pas de la méme psychopathologie.

Chez les sujets « Asperger», les troubles du comportement agressifs ont
souvent été mis en avant. Scragg et Shah (1994), par exemple, rapportent une
fréquence élevée de 1,5 % de sujets « Asperger» internés dans un service
psychiatrique de sécurité.

A I’opposé, Ghaziuddin et coll. (1991) dans une revue de la littérature ne
retrouvent pas d’augmentation du risque de délinquance, d’hétéroagressivité
ou de criminalité. Pour certains auteurs, les patients « Asperger» sont méme
plus souvent victimes qu’agresseurs de par leur grande naiveté sociale.

Les comportements violents de ces patients sont en général réactionnels a
des situations sociales et/ou émotionnelles qu’ils ne comprennent ou ne maitri-
sent pas bien. Chez les plus sensibles et les plus intelligents, les réactions
impulsives et agressives sont souvent secondaires, en réponse a des moqueries
ou des persécutions. De plus, leur fonctionnement psychologique et cognitif
rigide et étroit ne leur permet pas de négocier avec diplomatie et tolérance.

Chez le psychopathe, c’est I’intolérance a 1’ordre, aux regles sociales ou a
la frustration qui déclenche la violence. Le sujet « Asperger» est au contraire
excessivement respectueux des régles quand il les a comprises et il s’y
attache trop scrupuleusement, jusqu’a provoquer I’agacement des autres. Le
psychopathe est anarchiste, instable, provocateur, manipulateur alors que le
sujet « Asperger» est conformiste, routinier, évitant, naif.

Un autre rapprochement peut étre opéré avec le fonctionnement cognitif
des enfants et adolescents a caractere psychopathique. En effet, Gibello
(1984) a décrit chez ces derniers un tableau de «Dysharmonie cognitive»
associant dyschronie, dysgnosie et dyspraxie.

SITUATION DU SYNDROME D’ASPERGER

Au terme de cette analyse, et en regroupant les données de la littérature,
nous pouvons situer le syndrome d’Asperger dans trois classes nosographi-
ques possibles :

— une forme d’autisme de haut niveau;

— un trouble grave de la personnalité;

— un autre trouble du développement.
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Une forme d’autisme de haut niveau

Les deux classifications internationales DSM-IV et ICD-10 le situent
comme un trouble envahissant du développement distinct de I’autisme alors
qu’en fait les criteres retenus sont pratiquement les mémes en dehors de
I’intensité des troubles du langage et de I’age de début.

De plus :

— I’argument du début plus tardif est faible car il est lié au niveau intellec-
tuel relativement élevé dans le syndrome d’ Asperger;

—la majorité des études neuropsychologiques ne le distinguent pas de
I’autisme de bon niveau;

—les études qualitatives sur le langage ne montrent pas de différences
significatives;

—la maladresse motrice «caractéristique» n’est pas retrouvée
systématiquement.

La tendance actuelle est donc de considérer le syndrome d’Asperger
comme une forme clinique d’autisme de bon niveau.

Dr’ailleurs, Gillberg lui-méme (Ehlers, 1999) en élaborant un instrument
d’évaluation clinique pour dépister le syndrome d’Asperger I’a dénommé
Autism Spectrum Screening Questionnaire (ASSQ) et I’a validé sur une
population d’autistes de bon niveau (high-functioning) et de sujets Asperger.

Le maintien du syndrome d’Asperger comme entité spécifique dans les
classifications internationales n’est pas assuré.

Cependant, des biais méthodologiques existent. Le principal est le phéno-
mene de «circularité» suivant. Si les criteres diagnostiques de I’'ICD-10, et
surtout du DSM-IV, ne sont pas assez pertinents (comme nous venons de le
suggérer plus haut), les sujets « Asperger» sélectionnés sur ces critéres pour
des études comparatives avec des autistes de bon niveau sont peut-étre déja
en fait des autistes de bon niveau! Les différences attendues risquent alors
d’étre minimes.

Un spécialiste du syndrome d’Asperger, comme Tony Attwood, a définit
un type de personnalité appelé «caractére Aspi» qui comprend les traits
résumés ci-dessous :

— avantages dans les relations sociales :

* loyauté absolue,

* absence de jugement catégoriel,

* franchise quel que soit le contexte social,

o persévération dans ses idées ou son raisonnement malgré des
contradictions,

* partage d’intéréts spécifiques avec enthousiasme,

e attention aux détails ;

— parle «1’ Aspergois » :
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« recherche déterminée de la vérité,
* langage sans ambiguité, riche en vocabulaire précis,
¢ jeux de mots;

— compétences cognitives :

* vision originale des problemes,
* mémoire exceptionnelle et connaissances encyclopédiques,
* intérét pour 1’ordre, la routine, la précision;

— traits additionnels :

* hypersensibilité a certains stimuli sensoriels,
* capacités d’endurance physique,

* naiveté sociale,

* s’intéresse aux autres «originaux ».

Un trouble grave de la personnalité

Il était considéré comme tel par Asperger lui-méme. On peut retenir
comme arguments en faveur d’un trouble de la personnalité :

—une adaptation sociale possible et un avenir professionnel réalisable
malgré les difficultés;

— la stabilisation fréquente des troubles dans 1’évolution;

—I’absence de troubles graves de la communication

— I’absence ou la rareté de I’association avec un retard mental, une patho-
logie neurologique ou génétique, un handicap sensoriel ou moteur.

Un autre trouble du développement

Avant les études de validation multidisciplinaires (cliniques, médicales,
neuropsychologiques, biologiques, radiologiques, etc.) qui ont affaibli la
reconnaissance du syndrome d’Asperger, un auteur comme van Krevelen
avait relevé des différences significatives.

Si ’on devait donner une identité propre au syndrome d’Asperger, on
prendrait le modele des «troubles des capacités d’apprentissage non
verbales» (cf. infra). Ce modele a le mérite de pouvoir s’appliquer aux
premieres descriptions d’Asperger et de répondre aux hypotheses d’un
dysfonctionnement de 1’hémisphere droit.

La figure 2-1 explicite les deux mécanismes physiopathologiques possi-
bles pour expliquer les différences et les points communs entre le syndrome
d’Asperger et I’autisme de bon niveau.

On comprend que les déficits non verbaux du syndrome d’Asperger
peuvent provoquer des troubles de 1’interaction sociale au méme titre que les
déficits verbaux de 1’autisme, mais dans une moindre mesure. En effet, la
communication est essentiellement verbale chez 1’étre humain.
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Hémisphere
gauche

Hémisphere
droit

Troubles du Troubles Troubles
langage verbal non verbaux non verbaux
Autisme Syndrome
d’Asperger

FIG. 2-1. — Hypothese du dysfonctionnement hémisphérique dans I'autisme
et le syndrome d’Asperger.

FORMES « LEGERES » DES TROUBLES
ENVAHISSANTS DU DEVELOPPEMENT

Ces formes sont appelées «légeres » car les troubles du contact et des rela-
tions sociales sont moins intenses que dans les formes typiques et/ou le
retard mental est discret ou absent. Ces formes cliniques sont moins étudiées
que les autres pour plusieurs raisons, dont la principale est la difficulté pour
les classer. La seconde raison est I’évolutivité de ces tableaux. On peut voir
ainsi un autisme atypique évoluer vers un tableau de dysphasie, un syndrome
d’ Asperger évoluer vers un trouble dyspraxique.

CLASSIFICATIONS NOSOGRAPHIQUES

Les terminologies utilisées sont nombreuses et variées selon les concepts :

— psychodynamique : prépsychose, parapsychose, dysharmonie psychotique;

— développemental : trouble envahissant du développement atypique, MDD
(Multiplex Developmental Disorder);
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— trouble de la personnalité : personnalité schizoide de 1’enfant, patholo-
gies limites ;

— neuropsychologique et/ou linguistique : trouble sémantique-pragma-
tique, trouble des fonctions de I’hémisphere droit;

— description d’auteurs : syndrome d’ Asperger, syndrome de Rourke.

Contrairement aux deux classifications internationales, la CFTMEA-R
2000 présente I’avantage de préciser ces formes cliniques méme si elle ne les
fait pas figurer dans les troubles du développement (sauf les dysharmonies
psychotiques). On les retrouve plutdt dans le chapitre 3 « Pathologies limites,
troubles de la personnalité ».

MANIFESTATIONS CLINIQUES

Elles dépendent de 1’dge et de la forme clinique. En pratique, on peut
distinguer deux formes souvent associées :

—les «dysharmonies de comportement et de pensée », ou les manifesta-
tions psychiatriques sont au premier plan avec des signes psychotiques
«productifs » ou «négatifs» par analogie avec les troubles de personnalité et
les troubles schizophréniformes adultes : retrait et isolement social, vie inté-
rieure et imagination envahissantes, troubles de 1’adaptation, difficultés de
perception de la réalité, angoisses et phobies envahissantes, bizarreries du
comportement ;

—les «dysharmonies cognitives », ou les troubles des apprentissages et/ou
cognitifs sont au premier plan avec des difficultés plus discretes dans les
relations sociales : syndrome de Rourke, trouble sémantique-pragmatique,
dysphasies complexes.

LIMITES ENTRE LES TROUBLES SP’ECIFIQUES
ET LES TROUBLES ENVAHISSANTS DU DEVELOPPEMENT :
TROUBLES INTERMEDIAIRES DU DEVELOPPEMENT? (tableau 2-V)

On peut aussi considérer que certains troubles du langage et certains trou-
bles psychomoteurs s’accompagnent de troubles du contact et des relations
sociales. En sens inverse, certains troubles atypiques du développement
présentent des caractéristiques neuropsychologiques ou neurolinguistiques
particulieres. Tout dépend de la porte d’entrée principale de ces pathologies
qu’on peut appeler «troubles intermédiaires du développement». Cette
appellation peut étre transitoire et uniquement descriptive. En effet, il n’est
pas facile de savoir si les troubles de la relation sociale «associés» a ces
troubles du langage ou de la psychomotricité sont secondaires ou font partie
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intégrante d’un trouble du développement plus global. On congoit bien qu’un
trouble de la fonction pragmatique du langage retentisse directement sur la
communication. De méme, un trouble dyspraxique affectant le schéma
corporel et la représentation du soi va perturber le sentiment d’identité et les
relations affectives et émotionnelles avec autrui.

Trouble du langage sémantique-pragmatique

Rapin et Allen ont décrit en 1983 ce qui se présentait au départ comme un
trouble du développement du langage et qui associait chez des enfants :

—une expression langagiére facile, riche, avec un bon vocabulaire et une
bonne fluidité verbale;

—une mémoire verbale particulierement développée mais de type
«automatique »;

— se manifestant par un discours plaqué, appris par coeur, reprenant par
exemple sous forme d’écholalie différée des bribes de phrases entendues ci
etla;

— contrastant avec ces capacités expressives et formelles, un défaut de
compréhension portant notamment sur le sens des mots (d’ou le terme
sémantique) et la fonction pragmatique du langage (d’ou le terme
pragmatique).

Cette déficience de la compréhension peut se traduire par des réponses «a
coté». Ce trouble sémantique pragmatique porte aussi sur le contenu du
discours lui donnant un aspect creux et superficiel.

La plupart de ces enfants répondent aux criteres diagnostiques des trou-
bles envahissants du développement atypiques ou non spécifiés et/ou du
syndrome d’ Asperger (Bishop, 1989).

Cependant, les troubles du langage décrits dans le syndrome d’ Asperger
paraissent moins importants que dans le trouble sémantique-pragmatique,
contrairement aux troubles des interactions sociales qui eux sont plus
intenses.

La figure 2-2, d’apres Bishop (1989), illustre la place intermédiaire du
syndrome d’Asperger entre 1’autisme et le trouble sémantique-pragmatique
selon deux axes : les domaines d’intéréts et les relations sociales d’une part,
la communication verbale signifiante d’autre part.

Troubles d’apprentissage des capacités non verbales,
syndrome de Rourke, troubles des fonctions de I’hémisphere droit

Ces troubles ont été décrits a 1’origine dans un contexte neuropsychologique
(Myklebust, 1975) sous 1’appellation «troubles des capacités d’apprentissage
non verbales » (Nonverbal Learning Disabilities ou NLD). IIs ont ensuite été
étudiés par Rourke (1989) dans une approche clinique, d’ou 1’appellation
parfois utilisée de syndrome de Rourke.
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FiGg. 2-2. — Approche dimensionnelle du diagnostic différentiel entre le syndrome
d’Asperger, I'autisme et le trouble sémantique- pragmatique.

Une troisieme conception, neurologique et topographique (Denckla,
1983 ; Weintraub, 1983) décrit des symptomes comparables sous la dénomi-
nation «troubles des fonctions de I’hémisphere droit» (Developmental
Learning Disabilities of the Right Hemisphere) ou «troubles des capacités
d’apprentissage sociales et émotionnelles» (Social-Emotional Learning
Disabilities ou SELD).

Les troubles des capacités d’apprentissage non verbales comprennent les
domaines de compétences et de déficiences suivantes :

— compétences :

- capacités mnésiques verbales bien développées mais mécaniques,
- facilités dans la lecture des mots isolés ou pour les épeler;
— déficiences :

- troubles sensorimoteurs (déficits dans la perception tactile, troubles de
la coordination motrice, troubles de I’organisation visuo-spatiale),
troubles cognitifs (troubles de la résolution des problemes non
verbaux, difficultés en mathématiques),

- troubles du langage (difficultés de compréhension du sens de 1’absurde
et de ’humour, difficultés dans la compréhension du langage pour sa
fonction pragmatique et dans sa prosodie),

- troubles émotionnels et des relations sociales,
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- troubles de la perception et du jugement des interactions sociales en
raison d’une mauvaise interprétation des signaux de communication
non verbaux (Voeller, 1986),

- difficultés pour s’adapter a des situations nouvelles et complexes et
dépendance excessive a des comportements routiniers dans de telles
situations.

Ces deux derniers types de difficultés entrainent souvent un rejet de la part
des autres et une tendance au retrait social. Cet isolement social peut lui-
méme favoriser des troubles dépressifs (Rourke, 1989).

Ces troubles des interactions sociales et de la régulation émotionnelle
ont été comparés a ceux que 1’on retrouve chez les enfants de bon niveau
intellectuel présentant des troubles envahissants du développement (Tsai,
1992).

L’hypothese d’une corrélation étroite avec le syndrome d’Asperger a été
étudiée en détail par Klin et coll. (1995). Ces auteurs ont retenu vingt-deux
items définissant les troubles des capacités d’apprentissage non verbales et
ont vérifié leur présence comparativement dans deux groupes d’enfants, les
uns autistes de bon niveau et les autres présentant un syndrome d’ Asperger.
Un nombre significatif de sujets « Asperger » répondait aux criteres des trou-
bles des capacités d’apprentissage non verbales.

Ces résultats sont en contradiction avec ceux retrouvés dans les autres
études neuropsychologiques qui ne montrent pas de différences significa-
tives entre des sujets « Asperger» et des autistes de bon niveau. Cependant,
ils permettent de construire un modele étiologique spécifique au syndrome
d’ Asperger basé sur des dysfonctionnements de 1’hémisphere droit.

TABLEAU 2-V. — Les troubles « intermédiaires » du développement.

P Troubles intermédiaires
Troubles spécifiques . . Troubles
. (troubles des relations sociales .
du développement .. envahissants du
sychologique et troubles spécifiques développement
psy du développement)
Types |Troubles du |Troubles Dysphasies Dyspraxies
langage oral |psychomoteurs | «associées» |«associées»
Formes |Retard simple |Retard Trouble Syndrome Autismes
Dysphasies psychomoteur |sémantique de Rourke Troubles désin-
Dyspraxies  |pragmatique tégratifs

La figure 2-3 illustre une facon de catégoriser les différentes formes
1égeres de troubles du développement selon deux axes : les troubles des rela-
tions sociales et les troubles du langage. Un troisitme axe pourrait
représenter les troubles psychomoteurs.
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FiG. 2-3. — Recouvrement symptomatique des différentes formes cliniques de
troubles Iégers du développement

DIAGNOSTIC ET EVALUATION

Ces troubles sont souvent repérés tardivement a cause de la discrétion des
signes. Les étapes classiques du développement sont en place dans des délais
normaux (marche, langage, etc.).

Certaines capacités hyperdéveloppées (mémoire visuelle, calcul, etc.)
peuvent rassurer voire flatter les parents (enfant «génial», «intellectuel»)
malgré les bizarreries.

Les enfants a signes «négatifs», a symptomatologie schizoide et/ou
obsessionnelle sont généralement discrets et bien considérés dans 1’enfance.
Les enfants a signes «productifs» avec des manifestations anxieuses
bruyantes, une instabilité-impulsivité sont souvent considérés uniquement
comme des troubles du comportement voire des troubles caractériels.

Le suivi chronologique est important et les mémes enfants peuvent appa-
raitre différents (notamment lors de consultations pédopsychiatriques) selon
leur age. Ce sont souvent les exigences scolaires de socialisation et les rela-
tions avec les pairs qui révelent ou accentuent les troubles : difficultés en
maternelle et au college.
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A I’adolescence, on observe souvent une aggravation de la symptomato-
logie de base mais aussi des dépressions, des bouffées délirantes, une
évolution possible vers la schizophrénie. Parfois, les adolescents consultent a
ce moment et le diagnostic rétrospectif n’est pas facile.

A T’école, ces adolescents risquent d’étre stigmatisés par les pairs et les
enseignants (maladresse sociale, comportements impulsifs, sentiments de
persécution, pseudo-indifférence aux critiques, surprotection parentale qui
les ridiculisent, etc.).

Les interprétations et les diagnostics des spécialistes consultés sont souvent
variés et déroutants pour les parents.

Méme, et surtout, pour ces formes dites «légeres», il faut proposer un
bilan de développement complet orienté par la clinique :

— psychologique portant notamment sur certains aspects plus précis
(abstraction, catégorisation, compréhension sociale, capacités visuo-
spatiales, reconnaissance des émotions, des visages);

— orthophonique (compréhension verbale fine, fonctions de communica-
tion, capacités logico-mathématiques);

— psychomoteur (praxies visuo-constructives).

En effet, certaines bizarreries de comportement notamment 1’intolérance
au changement, des activités pseudo-obsessionnelles, peuvent trouver leurs
sources dans des difficultés perceptivo-sensorielles ou cognitives.

Malgré I’absence de retard mental (QD > 70), on peut proposer un bilan
neurologique et génétique pour les pathologies associées. L’évaluation d’un
risque de transmission familial est plus délicate.

PERSPECTIVES DE RECHERCHE
SUR LES PROFILS CLINIQUES

L’approfondissement de la sémiologie peut nous permettre déja d’avancer
des hypotheses sur I’existence de sous-groupes d’autisme. Cette volonté de
subdiviser I’autisme en entités pertinentes correspond probablement a 1’idée
cartésienne de décomposer un probléme en parties €lémentaires pour mieux
le résoudre.

La question fondamentale est de savoir s’il existe un «noyau autistique »,
c’est-a-dire un trouble du contact indépendant de tout autre phénomene
(retard mental, troubles neuropsychologiques, etc.), qui tient et qui est relié a
un support étiopathogénique spécifique. On peut considérer a contrario que
les troubles du contact et des interactions ne pourront jamais se réduire a un
déficit isolé primaire mais que ces troubles sont la conséquence de diverses
anomalies accumulées ou combinées, telles que des troubles de la communi-
cation verbale, des troubles de certaines fonctions supérieures.
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Pour I’instant, on n’a pas trouvé de systeme simple ou méme complexe
unique et/ou intégré expliquant le processus de I’interaction humaine.

Les travaux du service de pédopsychiatrie de Tours continuent actuelle-
ment les recherches sur deux axes :

—un axe clinique sémiologique et nosographique tourné autour d’une
meilleure définition des phénotypes «autistiques», en étudiant notamment
les profils comportementaux des différentes formes d’autisme et des formes
avec pathologies associées;

—un axe développemental tourné autour des différents facteurs qui
peuvent intervenir dans les mécanismes étiopathogéniques de I’autisme
(facteurs périnatals, pathologies génétiques associées, etc.) et les recherches
sur les signes précoces de I’autisme et leurs relations avec le développement.

La figure 2.4 représente un modele de recherche de profils cliniques utili-
sant plusieurs axes.

Autismes
purs

Actifs

A
bizarres sperger

Autismes Autisme Autismes de
déficients «moyen » haut niveau

Autismes

Passifs
sans langage

Autismes
associés

FiG. 2-4. — Axes de recherche pour la définition de profils cliniques.
1-5: axe des profils clinique de L. Wing. 2-6 : axe des pathologies associées.
3-7 : axe du niveau de langage. 4-8 : axe du niveau intellectuel.
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3 | RELATIONS ENTRE
GENETIQUE ET CLINIQUE
DU DEVELOPPEMENT

PHENOTYPE COMPORTEMENTAL

DEFINITIONS DU PHENOTYPE COMPORTEMENTAL

Le terme de phénotype comportemental fut utilisé pour la premiere fois
par Nyhan en 1972 pour décrire le comportement particulier, notamment les
automutilations, observé chez les enfants souffrant précisément du syndrome
de Lesch-Nyhan. Pour Nyhan, I’origine du profil comportemental était direc-
tement rattachée a la perturbation génétique en cause via des mécanismes
biochimiques et/ou neurophysiologiques.

Depuis, d’autres conceptions ont été développées. Harris (1987) pense que
le phénotype comportemental correspond a 1’ensemble des troubles du
comportement «innés» non influencés par 1’environnement ou 1’éducation.
Ces comportements seraient donc directement sous I’influence des perturba-
tions du génome.

Plomin (1990) définit le phénotype comportemental d’'une maniere beau-
coup plus large. Pour lui, le comportement est déja un phénotype. Le
comportement comprend dans cette conception les manifestations des mala-
dies mentales, les capacités acquises et méme le niveau intellectuel, en plus
des troubles évidents du comportement. Le probleme sans fin de 1’inné et de
I’acquis est également au cceur des débats concernant le phénotype.

La définition reprise par la Société pour 1’étude des phénotypes comporte-
mentaux (Society for the Study of Behavioural Phenotypes, SSBP, 1990) admet
I’influence mixte des facteurs organiques et des facteurs d’environnement dans
les caractéristiques des comportements. Plus récemment, en 1994, Flint et Yule
considerent le phénotype comportemental comme 1’ensemble des troubles
moteurs, cognitifs, langagiers et du comportement social qui sont logiquement
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associ€s a une perturbation biologique. Cet ensemble peut constituer une
maladie, un syndrome ou, plus simplement, rester a 1’état de regroupement
symptomatique. Cette définition reste toutefois assez imprécise et prudente sur
les relations de cause a effet et sur I'imputabilité directe et constante des
facteurs organiques dans le type de comportement (O’Brien, 1995).

PHENOTYPE COMPORTEMENTAL ET TROUBLES
DU DEVELOPPEMENT DE L’ENFANT

Le phénotype est un terme habituellement utilisé dans les pathologies
génétiques pour désigner I’expression physique ou symptomatique des
caractéristiques du génome, désignées sous 1’appellation «génotype». Le
phénotype s’exprime généralement selon trois grands axes symptomatiques,
ou triade :

—1’axe «morphologique », sur lequel on peut retrouver les dysmorphies,
les malformations ou, plus simplement, les anomalies physiques isolées;

—l’axe des «pathologies médicales », sur lequel on retrouve diverses atteintes
d’organes;

—I’axe du «fonctionnement mental», qui inclut a la fois les troubles du
comportement et le niveau de développement intellectuel.

L’exemple de la trisomie 21 peut illustrer 1’association de plusieurs signes
appartenant a cette triade : dysmorphie faciale caractéristique, malformations
cardiaques, retard mental variable.

Concept de «pureté» d’un phénotype

Cependant, méme pour ce modele «classique» de phénotype, les varia-
tions sont grandes. Les variations peuvent étre directement corrélées a
I’importance de I’atteinte génique. Ainsi, une forme en mosaique ne touchant
pas toutes les cellules va donner le plus souvent un tableau clinique atténué.
Toutefois, on peut observer des différences entre deux individus présentant
apparemment la méme forme de trisomie 21, notamment pour le degré de
retard mental. L’idée d’un «calibrage» exact de formes cliniques et d’une
typologie parfaite n’existe pas dans la nature. La « pureté» et la stabilité d’un
trouble du développement sont donc un concept artificiel du fait méme de la
dynamique développementale.

Correspondance entre génotype et phénotype

Avant le développement des sciences génétiques, plusieurs auteurs
avaient postulé I’existence de correspondances cliniques entre un trouble ou
une maladie neuropsychiatrique et un type de personnalité particuliere. Ces
traits de personnalité étaient définis en référence aux symptdmes de la
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maladie comme dans I’exemple de la personnalité épileptique avec ses
comportements explosifs et/ou adhésifs, sa lenteur idéatoire décrits sous le
terme de Glischroidie par F. Minkowska (Fenwick, 1987).

Utilisant les progres des connaissances sur le génome humain, certains
chercheurs ont étendu ce type de raisonnement non plus en termes de person-
nalité «clinique» mais de personnalité «génotypique» par rapport a la
fonction connue ou supposée d’un support biologique. La description d’une
personnalité du syndrome de I'Y surnuméraire (XYY) avec des comporte-
ments agressifs, violents, et antisociaux (Jacobs, 1965) en est un exemple.

Plusieurs études ont montré que ces correspondances n’étaient pas
toujours pertinentes. Pond et Bidwell (1960) ne trouvent que 4 % de person-
nalité dite «épileptoide» dans une population d’épileptiques. De méme, les
troubles du comportement rencontrés dans les cas de syndrome de I’Y surnu-
méraire sont souvent influencés par d’autres facteurs, tels que le retard
associé, I’aspect physique et la taille, les facteurs sociaux.

Spécificité et signification du phénotype comportemental

Certains comportements sont trop souvent rattachés systématiquement et
spécifiquement a une certaine catégorie de troubles du développement.

Ainsi, on décrit fréquemment les trisomiques 21 comme des enfants affec-
tueux, bons communicateurs, extravertis, enjoués. Or, plusieurs études
mentionnent chez certains trisomiques 21 des troubles du contact et méme
des syndromes autistiques (Howlin, 1995). A un degré moindre, Green
(1989) observe chez 25 % d’un groupe de trisomiques 21 des troubles du
contact, des troubles du comportement dont des troubles de I’attention avec
hyperactivité. Sinson et Wetherick (1982) décrivent des cas de troubles du
contact oculaire avec des conduites d’isolement.

Il est vrai que plus un comportement est complexe, plus il releve de
facteurs multiples. Plus il est courant et répandu, moins il est pathologique.

C’est la raison pour laquelle les recherches qui s’effectuent en partant de
I’observation d’un phénotype comportemental sélectionnent souvent des
comportements élémentaires, évidents, remarquables, fixes dans le temps et
exceptionnels. La découverte et la validation clinique du syndrome de Rett
procedent de cette approche. A partir de I’intérét qu’avait suscité un comporte-
ment particulier et inhabituel, tel que les stéréotypies manuelles et bucco-
manuelles décrites pour la premiere fois par Rett en 1966 au sein d’un tableau
d’encéphalopathie, Hagberg et coll. (1983) ont regroupé trente-cinq cas de
filles répondant a la méme description clinique et évolutive. Méme si la publi-
cation de Rett était passée inapercue — faute d’avoir été traduite en
anglais —, I’originalité des symptomes était suffisante pour attirer 1’attention,
dix-sept ans plus tard, d’un groupe de chercheurs. C’est par un processus iden-
tique que L. Wing a repris en 1981 la description faite cette fois trente-sept ans
plus t6t d’un trouble dénommé «psychopathie autistique» par H. Asperger
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(1944). En revanche, comme nous I’avons déja vu dans le chapitre précédent,
le phénotype comportemental du syndrome d’Asperger est beaucoup plus
vague et aussi plus controversé que celui du syndrome de Rett.

Ce sont surtout les comportements stéréotypés et les automutilations qui
signent le phénotype comportemental des troubles du développement. En
effet, ils sont bien visibles, souvent spectaculaires et trés nettement anormaux.
Lesch avait d’ailleurs défini pour la premiere fois le terme de «phénotype
comportemental » a partir des automutilations particulieres qu’il avait observé
dans le syndrome qui est devenu celui de Lesch-Nyhan (cf. supra).

Malgré tout, bien que certains comportements soient tres particuliers et
paraissent spécifiques a une pathologie donnée, ils ne sont pas forcément
pathognomoniques de cette affection. Les pincements de peau ou skin
picking observés fréquemment dans le syndrome de Prader-Willi ne sont
toutefois pas constants. D’autres facteurs, comme I’anxiété, les renforce-
ments, la qualité de I’environnement, peuvent intervenir pour favoriser ou au
contraire inhiber ce type de comportement. I1 existe peut-étre une différence
entre des comportements totalement anormaux par essence, que 1’on ne
rencontre jamais méme a minima chez des sujets normaux (stéréotypies du
syndrome de Rett, par exemple) et des comportements anormaux par leur
fréquence ou leur intensité (certaines autostimulations sensorielles dans
I’autisme, par exemple).

En fin de compte, les comportements les plus susceptibles d’étre liés a une
anomalie biologique et donc génique obéissent a différents criteres :

— leur caractere systématique;;

— leur universalité (ils sont présents chez tous les malades);

— leur absence de signification fonctionnelle ou relationnelle ;

— leur évolution standardisée.

Les relations entre phénotype comportemental et génotype sont encore
largement méconnues. Peu de théories osent encore actuellement faire
I’hypothese de 1’origine exclusivement biologique des comportements. Le
grand débat sur le caractere inné ou acquis de I’intelligence a retrouvé main-
tenant une certaine sérénité en prenant en compte a la fois les facteurs
génétiques, les facteurs d’environnement biologique et psychologique, et les
facteurs d’apprentissage. Thapar et coll. (1994) pensent que I’intelligence est
héritable a 50 % et suit de toute fagon un modele polygénique. I1 est normal
de penser que I’intelligence, phénomeéne complexe a plusieurs composantes,
obéit a un modele polygénique. Il en est probablement de méme pour les
troubles envahissants du développement qui, par définition, touchent
plusieurs secteurs différents.

Role du retard mental dans I’expression phénotypique

D’une maniere générale, le retard mental atténue, masque les spécificités
d’un comportement. En effet, en réduisant les moyens d’exprimer et de
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comprendre un sentiment, une émotion, une pensée, un désir, le retard limite
le champ de la personnalité. Certains auteurs réfutent le concept de phéno-
type comportemental car ils pensent que les troubles du comportement
associés a une pathologie génétique dépendent du retard mental et sont
proportionnels a son importance.

I1 est vrai que des déficiences dans plusieurs domaines peuvent expliquer
des troubles du comportement. Ainsi, les difficultés de compréhension des
regles sociales et/ou des interactions humaines peuvent entrainer une impul-
sivité, une intolérance a la frustration. Le manque de moyens stratégiques
d’adaptation peut provoquer la peur, la passivité, 1’inertie devant les
problemes ou les difficultés.

On pourrait méme considérer qu’il y a un phénotype standard de base du
retardé moyen constitué de traits caractériels, d’immaturité, de manque de
logique. Qu’est-ce qui peut distinguer les troubles du comportement secon-
daires au retard des troubles du comportement liés & un désordre mental plus
spécifique? Cette question se pose avec acuité pour l’autisme infantile,
notamment dans sa symptomatologie précoce.

PHENOTYPE COMPORTEMENTAL DANS L’AUTISME

En 1943, Kanner a décrit un trouble particulier dénommé autisme infantile
qui constitue depuis lors une pathologie a part entiere. Kanner avait lui
méme mis ’accent sur I’'importance et la qualité propre des troubles du
contact dans cette affection. A la suite de ces premieres descriptions (ou
méme de maniere contemporaine comme Asperger en 1944), d’autres
auteurs ont décrit des formes apparentées a I’autisme infantile. Ces formes

varient selon I’intensité des troubles, leur sémiologie ou leur évolution.

Concept de phénotype élargi

Dans leur étude de 1977, Folstein et Rutter se sont apercu dans un second
temps que les jumeaux monozygotes qui n’étaient pas concordants pour
Iautisme, c’est-a-dire 64 % d’entre eux, 1’étaient a 82 % (y compris les
autistes) pour des troubles dénommés «troubles cognitifs et du fonctionne-
ment social ». Ces troubles étaient définis par la présence d’un ou plusieurs
des criteres suivants :

—un quotient verbal ou de performance ou social inférieur a 70;
—I’absence de langage structuré en phrases a I’age de trente mois;

—des problemes de langage oral nécessitant un suivi orthophonique y
compris des troubles de I’articulation persistant apres I’age de cinq ans;

— un échec scolaire nécessitant une aide spécialisée a 1’école.
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La notion de broader phenotype, ou phénotype €largi, était née et, avec
elle, ’hypotheése d’un continuum physiologique a transmission génétique
allant de formes légeres comme des troubles modérés du langage et/ou des
apprentissages, passant par des formes intermédiaires comme les dysphasies,
pour aboutir a des formes graves comme les syndromes autistiques.

Concept de lesser variant, ou formes atténuées

Ce concept reprend le précédent en définissant cette fois ces troubles en
termes d’appartenance sémiologique a I’autisme. Ces troubles incluent des
troubles spécifiques du développement, comme des troubles cognitifs et/ou
des apprentissages, des troubles du langage, mais aussi (ce qui est nouveau
par rapport a I’étude de jumeaux de Folstein) des troubles du comportement
social et/ou a caractere obsessionnel, d’intensité variable et plus ou moins
associés.

La prise en considération de ces deux dernieres composantes a été étayée
par leur présence chez les apparentés d’autistes dans les études de familles
(Bolton, 1994) et de jumeaux (Bailey, 1995).

En fait, ces troubles ont été regroupés sous trois rubriques rappelant les
trois grands criteres du trouble autistique du DSM-IV a savoir : I’altération
qualitative des interactions sociales, 1’altération qualitative de la communi-
cation, le caractere restreint, répétitif et stéréotypé des comportements, des
intéréts et des activités.

Cette triade de troubles atténués a surtout été définie et décrite par Bolton
et coll. (1994) en utilisant un questionnaire sur les antécédents familiaux
(Family History Interview).

Elle comprend :

— des anomalies du comportement social (manque d’attachement, dysfonc-
tionnement social, pauvreté de relations amicales, pauvreté des activités de
jeu, comportements sociaux bizarres, pauvreté des échanges verbaux);

— des déficits de la communication (retard de langage, troubles de 1’articu-
lation du langage, retard d’apprentissage de la lecture, dysorthographies);

— des comportements répétitifs.

Ces derniers sont moins faciles a définir. La limite entre pathologie et
normalité est plus mince. Le diagnostic différentiel avec le trouble obses-
sionnel-compulsif n’est pas évident. On peut trouver ici : une restriction des
intéréts a certains domaines bien précis, des comportements ou des habitudes
répétitifs, des routines, un fonctionnement mental psychorigide, des obses-
sions et/ou des compulsions.

Selon les auteurs travaillant sur ces concepts un phénotype autistique
étroit/strict (narrow phenotype) correspondrait a 1’association de ces trois
composantes, alors qu’un phénotype élargi (broader phenotype) correspon-
drait a la présence d’une seule de ces composantes. Entre les deux
(association de deux composantes), les variantes sont nombreuses.
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Phénotype intermédiaire, ou endophénotype

N

Ce concept ne fait plus seulement référence a un aspect descriptif. Il
évoque un mode de transmission génétique. Les endophénotypes correspon-
dent pour plusieurs auteurs (Leboyer, 1998 et 1999) a des traits infracliniques
considérés comme non pathologiques mais apparentés aux symptomes d’une
maladie, ici I’autisme. On peut penser, en termes d’hérédité, qu’ils sont des
phénotypes intermédiaires et qu’ils font le lit des phénotypes complets et
anormaux. C’est la raison pour laquelle on peut donc les retrouver avec une
fréquence plus élevée chez les membres des familles d’autistes que dans une
population témoin. Il reste a déterminer la nature et la pertinence de ces
endophénotypes.

Les phénotypes «é€largis» semblent étre a I’heure actuelle les meilleurs
modeles cliniques d’endophénotypes puisqu’ils paraissent participer au
phénotype global. On peut également rechercher des phénotypes intermé-
diaires biologiques comme dans 1’étude de Leboyer et coll. (1999) qui a
trouvé des perturbations du systeme sérotoninergique chez des apparentés
normaux d’autistes. Le méme raisonnement peut s’appliquer au domaine
neuropsychologique comme le montrent plusieurs études retrouvant aussi
des perturbations des fonctions exécutives chez des membres sains de
familles d’autistes (Hughes, 1999).

L’autre intérét d’étudier des phénotypes intermédiaires «candidats» a
I’autisme vient du fait qu’ils pourraient correspondre a des anomalies géni-
ques plus simples et/ou plus isolées que le phénotype strict qui, lui, dépend
tres probablement d’un systeéme polygénique. En découvrant un ou quelques
geénes responsables d’un comportement élémentaire pour chaque phénotype
intermédiaire, peut-on imaginer pouvoir remonter et décomposer le systeme
polygénique a I’origine de 1’autisme?

La personnalité «autistique »

Ce terme fait référence aux concepts nosographiques de troubles de la
personnalité et/ou de personnalités pathologiques. Chez I’enfant, on parle
plus de troubles du caractere car, pour qu’une personnalité soit pathologique
(par rapport a une personnalité «normale»), il faut qu’elle soit achevée ce
qui n’est pas le cas chez I’enfant.

Asperger a lui-méme utilisé la dénomination «psychopathie autistique »
pour dénommer les cas qu’il avait décrits. Il considérait également ses obser-
vations cliniques plus comme des troubles de la personnalité que comme des
troubles du développement, a I’inverse de Kanner. 11 faut préciser que les cas
d’ Asperger ne présentaient ni retard intellectuel ni troubles du langage et que
les symptomes étaient plus tardifs chez ces enfants, apparaissant ainsi plus
comme des formes de pathologie mentales psychiatriques que comme des
anomalies du développement.
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Dans certaines études familiales, les auteurs n’utilisent pas le concept de
phénotype «élargi» avec ses trois composantes, notamment les anomalies du
comportement social. En utilisant la PAS ou Personnality Assessment Sche-
dule de Tyrer (1988), Piven et coll. (1994, 1997) retrouvent des traits de
personnalité incluant un isolement social et une maladresse relationnelle
chez les parents d’autistes. Avec d’autres instruments et d’autres criteres,
Wolff (1988) et Narayan (1990) retrouvent des traits de personnalité schi-
zoide également chez les parents d’enfants autistes.

Finalement, le concept de phénotype «élargi», bien que les présupposés
théoriques soient différents, semble proche de la notion plus classique de
personnalité ou de traits de personnalité schizoide, voire «autistique ».

11 faut noter cependant que la comparaison entre des formes méme légeres
de troubles du contact social chez I’enfant et chez 1’adulte n’est pas facile et
doit étre prudente. Les exigences et les contraintes sociales sont plus élevées
chez I’adulte. En contrepartie, 1’adulte a pu acquérir, par expérience, un
certain entrainement aux habiletés sociales. D’autre part, I’enfant est un étre
en développement (d’ou la réserve a employer le terme de personnalité) alors
que les comportements de I’adulte sont fixés.

DISCUSSION

L’extension du concept de phénotype comportemental et 1I’importance
qu’il prend tant dans les études scientifiques que dans la prise en charge
thérapeutique des enfants ne sont pas sans soulever des critiques et des
questions.

Probléeme de la normalité

La considération de phénotypes élargis ou d’endophénotypes comporte-
mentaux pose le probleme des limites de la normalité. Quels sont les critéres
pour mesurer le degré pathologique ou anormal d’un trait de personnalité.
On peut faire le rapprochement avec le phénotype physique ou morpholo-
gique. A partir de quand un nez est-il épaté, une oreille trop grande? Ces
signes ont-ils une signification pathologique?

On peut raisonner sur au moins deux conséquences pratiques a partir de
ces considérations de normalité :

—les relations de cause a effet et la pertinence de 1’héritabilité. Doit-on
forcément faire le lien entre un trait de personnalité chez un membre de la
famille et un trouble du développement grave chez un enfant? Ou, formulé
autrement, le concept de phénotype intermédiaire est-il pertinent?

— le danger de I’eugénisme, que nous ne développerons pas ici.
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Conception catégorielle ou dimensionnelle

Si le concept de phénotype comportemental a I’inconvénient de rendre
plus floues les limites de la normalité et de définir plus facilement les
personnes comme pathologiques, il a le mérite de donner a cette méme
pathologie un caractere dimensionnel et non plus catégoriel.

C’est ainsi qu’est née 1’hypothese d’un continuum physiopathologique entre
des formes atténuées et/ou incompletes d’autisme (lesser variant, phénotypes
élargis) et les syndromes d’autisme séveres.

Conséquences pour les parents

La connaissance d’un profil comportemental particulier et les informa-
tions médicales qu’ils regoivent sur le caractere de leur enfant peuvent aider
les parents a mieux comprendre ce dernier, a mieux prévenir les réactions
inadaptées, a pouvoir anticiper ses difficultés ou sa souffrance.

Cependant, les parents risquent a I’'inverse de s’attacher de maniere trop
réductrice et trop rigide a une image de phénotype comportemental donné.
Certains parents ne voient plus en leur enfant qu'un type spécifique de
handicap avec ses particularités et son évolution propre, la prise en charge
devant obéir également a un modele codifié et souvent lourd.

Il est vrai que les maladies rares sont parfois qualifiées d’ «orphelines », du
fait d’un manque de connaissances sur le sujet, d’une carence en médecins
spécialisés et formés, de I’insuffisance des recherches, de 1’absence de traite-
ments et aussi de guidance adaptés. Les parents ressentent cruellement ces
déficits avec le sentiment d’un défaut d’intérét de la société en général pour
ces maladies. Pour répondre a ces besoins, les parents ont tendance a se
regrouper en associations pour chaque maladie «orpheline » concernée. Dans
le meilleur des cas, ces associations travaillent en partenariat avec des
professionnels motivés et compétents. Dans des contextes plus difficiles,
elles risquent de s’enfermer dans des revendications dogmatiques, catégo-
rielles, et pronent des démarches éducatives rigides sans tenir compte
suffisamment des individualités.

Inévitablement se pose la question de la culpabilisation parentale. Les
observations anciennes sur le caractere froid, rigide, obsessionnel des parents
d’autistes avaient renforcé les théories psychogénétiques sur le réle pathogene
des meres dans les interactions précoces. Certains parents ont 1’impression
d’étre a nouveau mis sur la sellette par I’intermédiaire des phénotypes élargis
ou I’on retrouve les traits de caractere décrits précédemment.

La culpabilité d’avoir failli a la mission de transmettre des bons génes a
leur enfant peut se rencontrer chez certains parents et peut entraver la réalisa-
tion d’études familiales sur le phénotype des apparentés. On doit, en effet,
bien informer et bien préparer les parents avant de leur faire passer des tests
de personnalité, neuropsychologiques ou cognitifs.
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Cependant, la notion d’une transmission familiale par le biais de phénotype
ou d’endophénotype n’est pas toujours négative pour la cellule familiale.
Spontanément, certains parents comparent le comportement de leur enfant a
leurs propres traits de personnalité. Ils font parfois des rapprochements avec
leur enfance, leur vécu ou leurs antécédents. Ils peuvent évoquer, par exemple,
leurs difficultés personnelles dans les contacts sociaux, en distinguant ce qui
revient aux soucis engendrés par leur responsabilité d’avoir un enfant handi-
capé et ce qui revient a leur tempérament naturel. Ainsi, des processus
d’identification constructeurs entre I’enfant autiste et ses parents peuvent
compenser 1’aspect désorganisé et désorganisateur de cette pathologie.

Incidences sur un plan thérapeutique

On peut observer aussi des réactions qui vont aux antipodes d’un acti-
visme sans nuances. En effet, le fait de connaitre tous les mysteres et tous les
déterminismes d’un phénotype comportemental et ’image de programma-
tion génétique qui s’y attache peut conduire parents et professionnels a
I’accepter comme une fatalité et a baisser les bras.

Une connaissance trop balisée du comportement peut amener soignants et
parents a anticiper la réaction attendue et prévue par le phénotype. Cet
aménagement risque, dans un modele comportemental, de renforcer, de
maintenir ou méme de provoquer la conduite pathologique. Cette anticipa-
tion, dans une perspective éducative développementale, ne permet pas a
I’enfant d’expérimenter la variété des réactions de 1’environnement et ne
favorise pas son adaptation.

La connaissance d’un phénotype a risque a cependant le mérite de pouvoir
déployer une prévention adaptée.

L’enfant et son intégration sociale

Les phénotypes comportementaux et physiques sont souvent véhiculés
sous forme d’image systématique et caricaturale. Leur impact dans la société
augmente le risque de rejet et de marginalisation.

L’exemple classique est la diffusion du terme péjoratif «gogol» chez les
écoliers en référence a la trisomie 21 appelée également mongolisme du fait
des particularités physiques mongoloides. D’ailleurs, dans les pays anglo-
saxons, cette pathologie est toujours appelée syndrome de Down du nom
pourtant ancien de son découvreur John Langdon Down (1866). Cette
formulation semble la plus neutre et la plus abstraite possible car la plus
savante et donc la plus lointaine. La terminologie trisomie 21 qui fait réfé-
rence a I’étiopathogénie parait également trop chargée d’une signification de
monstruosité.

Sans tomber dans le politiquement correct anglo-saxon, il faut donc rester
prudent pour qualifier les phénotypes. Certains films comme Rain Man pour
I’autisme ou Le Huitiéme jour pour la trisomie 21 ont revalorisé et donné
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leurs lettres de noblesse aux patients souffrant de ces deux pathologies.
Malgré tout, les cas présentés au cinéma n’avaient qu’un retard léger et les
films mettaient en valeur les capacités mnésiques extraordinaires de 1’un et
les compétences relationnelles surprenantes de 1’autre, joué d’ailleurs par un
acteur lui méme trisomique. Or, malheureusement, c’est souvent le retard
mental qui est stigmatisé par la société.

UN EXEMPLE DE REFLEXION
SUR LE PHENOTYPE AUTISTIQUE :
LE SYNDROME DE L'X FRAGILE

La pathologie associée a 1’autisme la plus documentée et la plus riche en
réflexions biocliniques est le syndrome du chromosome X fragile.

L’historique et les différentes étapes, de la description initiale d’un
syndrome clinique jusqu’au mécanisme de transmission génétique, sont
riches d’enseignement sur le raisonnement étiopathogénique.

La question principale actuelle, qui peut servir de modele a d’autres
pathologies «associées», est de savoir s’il existe un phénotype comporte-
mental spécifique au syndrome de I’X fragile et dans quelle mesure ce
phénotype se rapproche de 1’autisme.

Ce qui différencie le phénotype comportemental de I’X fragile des autres
pathologies génétiques (cf. « Pathologies associée » au chapitre 6), c’est qu’il
est de toute maniere trés proche de I’autisme. Ainsi, il est plus facile
d’affirmer la présence d’un syndrome autistique dans des pathologies telles
que le syndrome de Prader-Willi, par exemple, dont le phénotype comporte-
mental est relativement éloigné de celui de D'autisme. Des études
supplémentaires permettront peut-&tre de trancher ce débat.

A I’heure actuelle, on peut simplement dire avec prudence qu’il existe des
cas d’X fragile réellement associés avec un syndrome autistique.

HISTORIQUE

La description clinique a été faite pour la premicre fois en 1943 par
Martin-Bell qui notait chez le garcon les éléments suivants :

—un retard mental variable ;
— des troubles du langage ;
— des troubles du comportement ;
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—des anomalies morphologiques, associant entre autres une macro-
orchidie post-pubertaire et une dysmorphie faciale (visage allongé, oreilles
larges et décollées, etc.);

— une comitialité dans 15 a 20 % des cas.

A cette époque, on pensait déja que ce syndrome, dénommé tout simple-
ment du nom de son auteur « syndrome de Martin-Bell », pouvait correspondre
a une pathologie liée a I'X en raison de I’atteinte exclusive des garcons et des
cas familiaux.

Beaucoup plus tard, en 1969, Lubs observe 1’anomalie sur le bras long de I'’X
chez les sujets atteints et les femmes porteuses et donne ainsi son nom au
trouble : «syndrome du chromosome X fragile » ou «syndrome de I’X fragile ».

En 1977, Sutherland définit les conditions d’observation du caryotype
dans un milieu pauvre en folate. En 1980, Turner reprend en détail la
description du phénotype physique et comportemental. Enfin, en 1991,
Verkerk et coll. trouvent le gene FMRI sur le bras long de I'X en Xq27.3.

PHENOTYPE DU SYNDROME DE L’X FRAGILE

Phénotype physique

1l existe une dysmorphie faciale ot I’on remarque :

— un visage long, étroit;

— des oreilles proéminentes, longues;

—un pont nasal large ;

— des machoires larges;

— un palais étroit et en volite;

— une mal-occlusion dentaire ;

— un strabisme.

Les anomalies corporelles consistent en :

— macro-orchidie ;

— hyperlaxité ligamentaire, notamment métacarpophalangienne ;

— pectus excavatus;

— cyphoscoliose;;

— pli palmaire unique;

— pieds plats;

— prolapsus de la valve mitrale et 1égere dilatation de la racine aortique;;

— obésité, conséquence d’un comportement alimentaire boulimique.

11 faut préciser que ces signes sont rarement tous présents en méme temps
et qu’ils peuvent étre parfois discrets. De plus, certaines anomalies comme la

dysmorphie faciale ou la macro-orchidie ne sont évidentes qu’apres la
puberté. Certains enfants peuvent donc échapper au dépistage clinique.
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Phénotype cognitif

Presque tous les hommes et environ 50 % des femmes porteurs de la muta-
tion compléte ont un retard modéré a sévere (Reiss, 1995).

Parmi les autres difficultés, on peut observer (Mazzocco, 1992) :

— une déficience de la mémoire a court terme;

— des déficits visuo-spatiaux;

— des troubles de la coordination visuo-motrice;

— des difficultés dans les processus d’information séquentielle ;

— des troubles de 1’attention.

La mémoire a long terme semble mieux préservée. Une baisse du niveau
intellectuel a aussi été observée juste avant la puberté.

Phénotype comportemental

Il comprend :

—un retard de langage, un langage désordonné avec des éclats écholali-
ques et brefs, un discours répétitif, des persévérations;

—un évitement du contact oculaire, des difficultés d’interaction sociale
notamment avec les pairs ou les non-familiers;

— des stéréotypies (battements de mains, balancements), des automutila-
tions (morsures des mains et des bras) surtout lors de coléres violentes ;

—une hypersensibilité aux stimuli de I’environnement, notamment au
toucher;

—une hyperréactivit¢ ou des réactions inadaptées aux changements
minimes de 1’environnement, des rires nerveux ;

— une hyperactivité;

— des préoccupations ou des intéréts restreints.

Tous ces signes ont été décrits par plusieurs auteurs comme Turner (1980),
August et Lockhard (1984), Gillberg (1992), Baumgardner (1995).

Chacun des auteurs a essayé de mentionner des signes les plus spécifiques
possibles mais on peut noter tout de suite que la triade de la symptomatologie
autistique (troubles des relations sociales, troubles de la communication, inté-
réts restreints et comportements répétitifs) y figure sous une forme ou une
autre.

BIOLOGIE

Les progres de la génétique moléculaire ont permis d’identifier I’anomalie
au niveau du bras long de I’X (fra Xq27.3). Ce site fragile porte actuellement
le nom de FRAXA. Le géne responsable est FMR-1. La mutation porte sur la
séquence répétée [CGG]. Le degré du retard mental est proportionnel au
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nombre de séquences défectueuses. Cela explique également la variabilité de
I’expressivité phénotypique (Shapiro, 1991; Verkerk, 1991 ; Oberlé, 1991).

Chez le sujet normal, on trouve 5 a 52 séquences de nucléotides [CGG]
(Brown, 1993).

Dans les familles d’X fragile, deux types de mutation existent :

—il y a une prémutation qui parait ne pas avoir de traduction phénoty-
pique. On retrouve dans ce cas entre 52 et 200 séquences (Oberlé, 1991 ; Yu,
1991);

— dans 1’état de mutation complete, la séquence se répete au-dela de 200
fois jusqu’a 3 000 fois et provoque un retard mental chez plus de 95 % des
hommes et chez presque 50 % des femmes.

Si les séquences dont le nombre est inférieur a 52 se transmettent de
maniere stable d’un parent a son enfant (circonstances normales), il n’en est
pas de méme pour les prémutations et les mutations completes qui ont
tendance a s’accroitre de générations en générations (Fu, 1991; Snow,
1993). Ce phénomene connu sous le nom de «mutation dynamique» varie

selon le sexe du parent.

Dans le cas d’une transmission d’un pere vers sa fille, la prémutation reste
stable. En revanche, une femme porteuse d’une prémutation va transmettre a
sa descendance une forme aggravée augmentant ainsi le risque d’aboutir a
une mutation complete sur quelques générations ou moins si la transmission
se fait de fille en fille. De plus, le risque augmente proportionnellement au
nombre de séquences répétées, surtout quand ce nombre est supérieur a 90.

Le phénomene peut devenir encore plus complexe quand on sait que
certaines cellules peuvent porter la prémutation et d’autres la mutation
complete (Hagerman, 1995).

Les séquences [CGG] sont situées en amont du gene codant la protéine du
retard mental de I'X fragile (FMRP). Le défaut de son expression est respon-
sable du phénotype de I’X fragile. Le phénomene qui relie le nombre de
séquences de triplets et I’inactivation de la protéine FMRP semble provenir
du processus de méthylation. L’ importante méthylation des séquences CG a
proximité du géne FMR-1, dans une région dénommée ilot CpG, inhibe la
transcription du gene et 1’expression de la protéine FMRP (Hagerman,
1994).

En général, un des chromosomes X d’une femme est inactivé pour éviter
la double production de protéines (Brown, 1997). Cette inactivation se
produit a un stade précoce de 1’embryogenese et le choix de I’X inactivé
parait se faire au hasard d’une cellule a I’autre (Pieretti, 1991).

Chez les hommes atteints et possesseurs naturellement d’un seul X, le
défaut de synthese de FMRP sera partiel ou total uniquement selon le statut
cellulaire (mosaique ou totalité des cellules). Le phénotype sera alors plus ou
moins complet.
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Chez les femmes porteuses avec un X normal et un X fragile tout dépend
de I’X inactivé. Si c’est I'X sain qui est inactivé, il y aura une diminution de
synthese de la FMRP.

Les manifestations cliniques sont plus variables et moins séveres que chez
I’homme atteint (Abrams, 1995) cependant la plupart des signes sont les
mémes en qualité (Reiss, 1995).

Certains auteurs ont défini un Activation Ratio ou AR (Abrams, 1995).
Ainsi, les sujets normaux ont un AR de 1, les hommes atteints un AR de 0,
les hommes en mosaique et les femmes porteuses un AR compris entre 0,1 et
0,8. L’AR est corrélé a la diminution de la taille des lobules VI et VII du
cervelet postérieur et a ’augmentation des comportements répétitifs et des
intéréts restreints chez les femmes (Mazzocco, 1977).

La fonction précise de la protéine FMRP reste encore inconnue bien qu’on
I’ait retrouvée en grande quantité dans certaines régions du cerveau au cours
d’analyses post mortem chez le foetus (Abitbol, 1993). Chez I’adulte, elle
s’exprime surtout au niveau de 1’hippocampe, du noyau basal de Meynert, du
cervelet, régions impliquées par certaines hypotheses étiopathogéniques de
I’autisme (Hinds, 1993). Elle existe aussi bien dans les levures que chez le
rongeur ou I’homme (Eichler, 1994).

Le diagnostic prénatal est maintenant réalisable.

On a trouvé plus récemment deux autres types d’anomalies plus rares et
localisées a proximité du site fragile FRAXA. Il s’agit du site fragile FRAXE
(Xq28) codant la protéine FMR-2 et du site fragile FRAXF. La description

de phénotypes comportementaux associ€s a ces anomalies est en cours
d’étude.

ETUDES D’'IMAGERIE CEREBRALE

Le syndrome de I’X fragile peut s’accompagner d’une augmentation du
volume total du cerveau décelée a I'IRM, comparativement a des sujets
normaux ou présentant d’autres troubles du développement (Schapiro, 1995;
Reiss, 1995).

D’autres anomalies plus précises comme une hypoplasie du vermis cére-
belleux (notamment les lobules VI et VII), une augmentation de volume du
quatrieme ventricule, des ventricules latéraux et de la matiere grise de
I’hippocampe, ont été signalées (Reiss, 1995). On observe également des
différences par rapport a 1’age qui suggere un effet continu et progressif du
déficit en FMRP.

Le retard mental et les troubles du comportement sont en grande partie
proportionnels a I’AR et aux atteintes cérébrales mais il y a des troubles
spécifiques du comportement qui ne le sont pas. Le déficit en FMRP a donc
des conséquences qui ne sont pas dues uniquement au retard.
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SYNDROME DE L’X FRAGILE ET AUTISME

En groupant plusieurs études épidémiologiques, de Herbst et Miller en
1980 & Webb en 1986, on obtient un chiffre de prévalence du syndrome de
I’X fragile qui va de 0,7 a 0,9 pour 1 000 naissances. Cette pathologie
rendrait compte de 5 % a 7 % de tous les cas de retard mental.

L’association a I’autisme ou a des signes d’autisme reste controversée. En
1982, Brown et Meryash ont retrouvé un X fragile chez quelques enfants
autistes. Depuis, deux sortes de méthodes ont été utilisées pour étudier cette
association. Dans le premier cas, on recherche systématiquement 1’X fragile
chez des enfants connus pour étre autistes. Dans le second, on recherche des
signes d’autisme chez des enfants retardés connus pour avoir un X fragile.

Ainsi, sur I’ensemble des études réalisées de 1984 a 1991, on retrouvait en
moyenne 8 % d’X fragile chez les garcons autistes (0 a 16 %). Cependant,
Klauck (1997) dans une étude récente portant sur 141 cas d’autisme ne
retrouve pas de lien avec I'X fragile.

Dykens et Volkmar (1997), en analysant dix-sept études effectuées de
1983 a 1994, trouvent une fourchette de fréquence d’X fragile dans chez les
autistes qui va de 0 % a 16 % avec une moyenne a 4 %.

A I’inverse, dans les études faites avant 1989 chez des sujets porteurs d’un
X fragile, on retrouve 26 % d’autisme ou de signes autistiques. Dans une
étude plus récente, Baumgardner (1995) trouve une proportion plus impor-
tante d’autisme dans une population de patients touchés par le syndrome de
I’X fragile comparativement a une population de sujets retardés sans X
fragile. Cependant, Einfeld (1994) ne trouve pas de différence significative
pour l’autisme entre deux populations de sujets retardés avec et sans X
fragile. Il mentionne seulement que les sujets X fragile sont plus timides et
évitent plus le regard que les autres. Dykens et Volkmar (1997) dans leur
méta-analyse de quatorze études effectuées entre 1982 et 1990 retrouvent des
fréquences d’autisme allant de 5% a 60 % chez des X fragile. Cet écart
considérable rend bien compte du probleme des criteres diagnostiques
d’autisme et de I’'importance du retard associé.

SYNDROME DE L’X FRAGILE CHEZ LES FEMMES

Les cas de femmes autistes porteuses d’un X fragile ont été publiés plus
récemment et sont moins nombreux que les hommes. On estime a environ
5,5 % la fréquence de I’X fragile chez les femmes autistes.

Le comportement des femmes porteuses de I’X fragile est sensiblement
différent de celui des hommes. On retrouve souvent des troubles schizophréni-
ques, des troubles de I’humeur, ou des troubles schizo-affectifs (Steffenburg,
1991).
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Les femmes hétérozygotes pour I’X fragile sont moins touchées mais
présentent des déficits et des difficultés dans les relations sociales. Elles
montrent tout particulierement une anxiété sociale (Mazzoco, 1994; Reiss,
1993). Cette anxiété ne dépend pas du niveau intellectuel mais de 1’ Activa-
tion Ratio (AR) et des anomalies trouvées a I’imagerie cérébrale (Mazzoco,
1997).

11 existe donc, comme nous venons de le voir plus haut, une expression
phénotypique comportementale directe du gene FMR en dehors des effets
cognitifs.

On retrouve aussi plus souvent chez ces femmes que chez les hommes X
fragile un risque accru de dépression (Freund, 1993). Enfin, une étude a
également montré que les femmes X fragile ne présentant pas de retard
mental avaient plus souvent que des témoins un syndrome autistique associé
plus ou moins complet (Mazzoco, 1997).

DISCUSSION

La tendance actuelle est de considérer les troubles du contact et de la
communication retrouvés dans le syndrome de I’X fragile selon une concep-
tion dimensionnelle (signes plus ou moins importants d’autisme) plutot que
catégorielle (présence ou absence d’autisme). Les stéréotypies et les troubles
du langage paraissent plus fréquents que 1’évitement du contact.

Les sujets X fragile paraissent plus souffrir de troubles anxiophobiques
avec des conduites d’évitement secondaires que d’un véritable trouble du
contact autistique.

Il existe cependant des symptomes communs et certains cas d’X fragile
présentent véritablement un autisme associé.

Des cas de syndrome d’ Asperger et d’autisme de bon niveau ont été égale-
ment décrits en association avec 1’X fragile. Dans son étude de la
concordance de 1’autisme chez des jumeaux, Steffenburg (1989) montre que
21 % de tous les jumeaux autistes monozygotes ou dizygotes du méme sexe
ont un X fragile.

Le syndrome de I’X fragile a certainement un r6le dans la physiopathologie
de I’autisme car la fréquence de 1’association entre ces deux pathologies rares
est beaucoup plus élevée que ne le voudrait le hasard. Il pourrait expliquer en
partie la supériorité numérique des garcons dans 1’autisme, dont il constitue-
rait un sous-groupe.

Le chromosome X a été impliqué dans le développement des habiletés
sociales. En effet, Skuse (1997) a montré chez des filles atteintes d’un
syndrome de Turner (ou monosomie X) que celles qui avaient hérité de I'X
paternel avaient un fonctionnement social, des capacités exécutives et verbales
supérieurs a celles qui avaient hérité de I'X maternel. Cette différence de rdle
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des chromosomes paternels et maternels se retrouve aussi dans I’atteinte du
chromosome 15 provoquant soit un syndrome de Prader-Willi, si le chromo-
some atteint est paternel, soit un syndrome d’ Angelman s’il est maternel.

L’implication du chromosome X peut expliquer en partie la plus grande
vulnérabilité des garcons pour I’autisme et d’autres troubles des apprentissages.

Certains auteurs font intervenir I’hypothese physiopathologique des Two
Hits ou déclenchement en deux coups :

—la premiere étape serait celle d’une vulnérabilité génétique qui pourrait
entrainer 1’expression de traits autistiques modérés, d’un phénotype autis-
tique €largi ou, de maniére encore moins évidente, fragiliser I’individu en le
rendant « porteur» pour les générations ultérieures ;

— la deuxieme étape ferait intervenir un trouble neurogénétique surajouté

qui exprimerait I’autisme «latent» sous une forme sévere. La fragilité de I'X
pourrait étre un de ces facteurs déclencheur ou catalyseur.

On peut dire en conclusion que I’existence d’un syndrome de I’X fragile
augmente le risque d’avoir un syndrome autistique.
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4 | AUTISME
ET PEDOPSYCHIATRIE
AUJOURD’HUI

Méme si I’on congoit, dans une optique résolument organiciste, I’autisme
comme une encéphalopathie particulieére a manifestations comportementales,
il existe malgré tout une place primordiale pour une « psychologie médicale »
liée a cette maladie!

En admettant que la prise en charge de I’autisme revienne peu a peu aux
neuropédiatres, aux neuropsychologues et aux éducateurs, il n’en reste pas
moins que le psychiatre d’enfants demeurera un élément indispensable &
I’interface enfants-parents et, de toute maniere, sera le plus apte a comprendre
et a traiter ce qu’on pourrait nommer de maniere provocatrice «les consé-
quences psychologiques » de I’ autisme, tant pour 1’enfant que pour les parents.

PSYCHOPATHOLOGIE DU DEVELOPPEMENT

Les modeles cognitivistes et/ou neurobiologiques ne peuvent répondre a
toutes les manifestations de la vie affective et relationnelle de 1’enfant autiste :

— premierement, parce que 1’autiste est un &tre humain & part entiére qui ne
se réduit pas a un phénotype comportemental plus ou moins génétiquement
déterminé ;

— deuxiémement, parce que mé€me si 1’on consideére que beaucoup de trou-
bles sont la conséquence d’un handicap de certaines fonctions cognitives, il
n’en reste pas moins que I’enfant autiste doit « faire » avec et avec les autres.
Un handicapé moteur doit 2 un moment ou un autre affronter le monde envi-
ronnant et trouver des solutions sans faire constamment appel a son
handicap. Il est vrai que, dans ce cas, la force de 1’esprit peut compenser ou
dominer la faiblesse du corps.

Quels moyens a I’autiste retardé pour s’épanouir?
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La prise en compte du concept de développement au sens général du terme
peut concilier les aspects a la fois médicaux et psychologiques de I’enfant
autiste.

Il nous parait intéressant de rappeler 1’étymologie du mot développer. Ce
terme vient du préfixe des- et du nom dérivé du bas latin voloper qui signifiait
envelopper. Primitivement développer veut donc dire enlever 1’enveloppe,
c’est-a-dire défaire. Plus tard, il a pris le sens presque antinomique de prendre
de I’ampleur dans 1’espace (se déployer) ou dans le temps (découler, croitre)
comme si, pour grandir, il fallait au préalable se débarrasser d’une enveloppe
protectrice mais restrictive voire restreignante. L’extension (le développe-
ment, pourrait-on dire) du sens va jusqu’au concept de diffusion, c’est-a-dire
d’utilisation de cette amplification dans un but communicatif (retrouvée dans
I’expression «développer ses arguments »).

Ces différentes notions chronologiques correspondent bien a la conception
des soins souhaités pour les autistes :

— enlever une carapace limitante et handicapante;

— pour permettre la croissance;

— dans un sens d’épanouissement ;

— et sa diffusion;

— dans un sens communicatif.

Une pédopsychiatrie du développement a-t-elle besoin d’une théorie
fondatrice?

D’un point de vue personnel, il nous semble qu’une telle pédopsychiatrie
doit s’appuyer sur différentes théories mais a des niveaux différents et bien
identifiés. De méme, elle doit surveiller 1’évolution des théories et les relations
qui peuvent exister entre elles car son critere principal réside dans I’adaptation
dynamique a toutes les connaissances nouvelles validées scientifiquement.

La pédopsychiatrie du développement s’ appuie avant tout sur la pédiatrie du
développement, notamment sur les recherches dans les aspects neurobiologi-
ques du systeéme nerveux central (neurophysiologie, génétique, biologie, etc.).
Ces voies de recherche ont encore beaucoup de terres inexplorées a défricher.

Elle peut aussi utiliser certains aspects les plus reconnus et les plus prag-
matiques des théories cognitivistes (en dehors des aspects expérimentaux)
pour traduire a un deuxieme niveau les dysfonctionnements de la communi-
cation autistique.

Le troisieme niveau ne doit pas étre oublié. C’est un niveau d’intervention
psychologique. On a le choix entre une psychopathologie «humaniste» de
bon sens et pratique, adaptée aux souffrances tres diverses des enfants et des
parents, et la psychopathologie psychanalytique ou d’inspiration psychanaly-
tique. La premiere peut d’ailleurs s’inspirer de certains principes devenus
universels de la seconde.

Cependant, quelques pédopsychiatres refusent les rapprochements théori-
ques et trouvent que les syncrétismes affaiblissent la réflexion et I’efficacité
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de méthodes spécifiques. Certains aspects théoriques de la psychanalyse sont
aussi difficilement compatibles avec les données médicales actuelles. On
peut, dans ce cadre, reprocher a la pédopsychiatrie du développement au
mieux de ne pas avoir de support théorique unique, au pire d’étre une revue
de presse ou de littérature neutre et prudente.

Cette critique ne tient pas devant deux arguments, I’'un étiopathogénique,
I’autre thérapeutique :

—il est connu (pour le moment) que 1’autisme ne releve pas d’une cause
unique mais probablement d’une origine multifactorielle, a la fois sur le plan
génétique et environnemental. Aucune théorie unique ne peut donc aujourd hui
expliquer a elle seule I’autisme. Toute orthodoxie et de surcroit tout dogma-
tisme dans un domaine est donc réducteur;

—aucune thérapie exclusive n’a permis jusqu’alors de guérir 1’autisme.
C’est dans I’alliance de plusieurs moyens, choisis et adaptés selon I’individu
qu’est I’autiste, le moment de son développement, sa réceptivité, que 1’on
gagne en épanouissement intellectuel et affectif pour le patient.

On pourrait presque métaphoriser 1’attitude ouverte, multidisciplinaire et
multithéorique de la pédopsychiatrie du développement en utilisant plusieurs
données tirées des hypotheses neurophysiologiques et/ou cognitives actuelles.
En effet, certains auteurs pensent que I’autiste est enfermé sur lui-méme car :

— il percoit sur un mode exclusif monocanal ;

— il sélectionne trop les informations;

— il ne peut se mettre a la place de I’autre.

Les pédopsychiatres ne doivent pas suivre ce modele...

Enfin, le scepticisme scientifique de la pédopsychiatrie du développement
n’est pas synonyme de passivité, d’indifférence ou de confort intellectuel.
On sait bien quelle motivation, voire quelle foi il faut pour s’occuper
d’enfants autistes. Mais plutdt que 1’adhésion aveugle a une «religion»
dogmatique, plutdt que le renoncement tourné vers un «athéisme» froid et
désaffectivé, nous préférons un «polythéisme » a visage humain.

ROLE DE L'EQUIPE DE PEDOPSYCHIATRIE
DANS LES TROUBLES ENVAHISSANTS
DU DEVELOPPEMENT

DIAGNOSTIC ET EVALUATION

On peut penser que la technicité toujours plus grande dans les moyens
d’investigation diagnostique et la formation toujours plus spécialisée réser-
vent le temps de I’évaluation qui aux psychologues pour 1’analyse des
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perturbations cognitives, qui aux médecins biologistes pour les désordres
métaboliques ou génétiques, et qui aux pédiatres pour 1’observation clinique,
le pédopsychiatre se transformant alors en planificateur et coordonnateur de
toutes ces interventions.

Cette fonction d’organisateur, méme si elle est intéressante, ne rend pas
compte a notre avis des compétences du pédopsychiatre.

En effet, en tant que médecin celui-ci est formé au raisonnement scienti-
fique et a I’examen clinique, en tant que psychiatre a la compréhension des
phénomenes psychiques, et en tant que spécialiste de I’enfant au développe-
ment psychomoteur. La synthése de ces qualifications et leurs utilisations
orientées au service de ’autisme créent un modele de médecin psychiatre
que ’on peut définir comme pédopsychiatre du développement apte a
accompagner ’enfant et ses parents du diagnostic précoce aux indications
thérapeutiques.

THERAPIES

La tendance actuelle, diffusée par certaines associations de parents, a
considérer et a traiter 1’autisme uniquement comme un handicap nous parait
trop réductrice. D’ailleurs, les débats dogmatiques qui tournent autour de la
confrontation entre maladie et handicap semblent de moins en moins utiles a
la «pratique quotidienne » de 1’autisme.

En effet, qui oserait limiter le champ de la sclérose en plaques ou de la
polyarthrite rhumatoide au seul aspect du handicap et se passer des neurolo-
gues et thumatologues au profit des rééducateurs fonctionnels? Ce n’est pas
parce que les causes de 1’autisme restent encore pour I’essentiel inconnues
que I’on doit éliminer le terme de maladie et donc les médecins, au contraire.

La synergie des soins médicaux, psychologiques et éducatifs est non
seulement possible mais indispensable pour I’enfant autiste. Si, par le passé,
I’approche éducative a été dévaluée et oubliée, il ne faudrait pas que mainte-
nant, en retour, la dimension psychiatrique soit passée sous silence.

Les nouvelles méthodes éducatives spécifiques, comme le programme
TEACCH (cf. chapitre 10), ont apporté des améliorations objectives tant
pour le développement que pour les comportements difficiles des autistes.
Elles ont changé parfois radicalement la vie quotidienne de ces enfants en
facilitant la communication et en adaptant I’environnement a leurs besoins.

Il reste encore beaucoup d’enfants, notamment des autistes polyhandi-
capés, qui nécessitent des soins médicaux et psychiatriques.

Comment ne pas tenir compte de la souffrance psychique de ces autistes,
qu’ils soient retardés profonds ou surdoués?

Nous connaissons bien les crises d’angoisse massive communes a tous ces
patients, les crises impulsives des autistes retardés, les dépressions secon-



© ELSEVIER MASSON. La photocopie non autorisée est un délit.

Autisme et pédopsychiatrie aujourd’hui 101

daires a la prise de conscience ou aux difficultés d’adaptation des autistes de
bon niveau ou des «Asperger», I’évolution fréquente vers un tableau schi-
zophrénique des autismes atypiques. Qui d’autres que le psychiatre, pouvant
prescrire des médicaments, certes encore symptomatiques, ou le psycho-

logue, formés tous deux a 1’écoute du patient et a I’analyse des
comportements, peuvent soigner ces troubles?

ACCOMPAGNEMENT DES FAMILLES

La section «Soutien aux familles» du chapitre 11 est consacrée a cette
fonction primordiale du pédopsychiatre.

PEDOPSYCHIATRIE ET RECHERCHE
DANS L'AUTISME

Le domaine que nous venons d’étudier le plus en profondeur concerne les
aspects médicaux de ’autisme. Le défi, en pratique clinique quotidienne,
consiste a mener de front une approche pragmatique et thérapeutique, répon-
dant aux besoins immédiats de 1’enfant et de ses parents, et une approche de
recherche a plus long terme nécessitant des évaluations standardisées, systé-
matiques et des examens complémentaires parfois lourds.

INTERACTIONS ENTRE LE PEDOPSYCHIATRE ET LE CHERCHEUR

Ces deux modes d’approche devraient théoriquement, et pour une
meilleure organisation des soins, se succéder dans le temps sans toutefois
étre clivées.

On imagine bien que les avancées en matiere de recherche sur 1’autisme,
une fois validées et généralisables, peuvent alimenter et modifier les «habi-
tudes» de la prise en charge quotidienne. On oublie trop souvent la
possibilité et I'intérét de 1la démarche inverse, a savoir orienter et développer
les recherches a partir des observations et des expériences de la clinique de
terrain. On n’aurait pas pu aboutir a la découverte d’un gene dans le
syndrome de Rett si des praticiens n’avaient pas au départ trouvé remarqua-
bles certaines stéréotypies bucco-manuelles chez des filles. Un exemple
comme le syndrome de Rett correspond toutefois a un tableau assez typique
et caricatural.

La recherche actuelle sur les phénotypes comportementaux et/ou sur les
formes cliniques de 1’autisme relance et réhabilite la fonction d’expert
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sémiologique du pédopsychiatre de 1’autisme, praticien le plus compétent et
le plus apte a connaitre toutes les particularités et toutes les «finesses» de
I’enfant et de ses parents.

C’est une opportunité a saisir que les grands systémes de recherche négli-
gent. La recherche dans 1’autisme suit le mouvement de mondialisation. En
génétique moléculaire, les équipes se regroupent en «consortium» interna-
tionaux pour augmenter le nombre de cas apres une homogénéisation
préalable des tableaux cliniques. Il est légitime de développer la puissance
d’un outil de recherche par la mise en commun des moyens intellectuels,
techniques, et financiers. Cependant, et malheureusement, la nécessité de
quantité et de puissance a ses contraintes et ses limites. Ces exigences se font
souvent au détriment de la qualité et de la spécificité individuelle.

Nous prendrons pour mettre en évidence la place primordiale mais pour-
tant oubliée du pédopsychiatre «traitant» une comparaison astronomique.

Depuis quelques années, le champ de 1’astronomie a éclaté tel un grand
big bang en disciplines fondamentales plus pointues les unes que les autres
(astrophysique, astrométrie, astrochimie, cosmologie, astronautique, etc.)
avec des spécialistes de plus en plus spécialisés dans un champ spatial ou
théorique restreint. Les instruments astronomiques ont doublé en taille et/ou
en pouvoir de détection — il est intéressant de rappeler a ce sujet que plus un
instrument optique est puissant, plus son champ d’investigation est rétréci.
Qu’est devenu I’astronome amateur avec sa simple paire d’yeux ou de
jumelles? Eh bien, il donne son nom méme récemment a des cometes
comme Hale et Bopp, ou a des supernovae, c’est-a-dire a des objets célestes
imprévisibles pas toujours paramétrables, qui naissent et disparaissent plus
rapidement que le reste du systtme céleste, régi par un mécanisme
d’horloger et des régles immuables. Ces astronomes amateurs guettent, tels
des pécheurs a I’épervier, en dehors des grandes lignes tracées par les
programmes scientifiques, et rameénent pourtant dans leurs filets des objets
précieux pour la construction d’hypotheses et de modeles.

On pourrait d’ailleurs rapprocher I’appellation des cometes par le patro-
nyme de leurs découvreurs de la désignation des syndromes étudiés jusque-la
par le nom de leurs auteurs (Kanner, Asperger, Rett) qui étaient tous des
praticiens, non pas amateurs comme les astronomes, mais proches de leurs
patients et de la pratique clinique.

LE TEMPS PEDOPSYCHIATRIQUE COMME ATOUT
POUR LA RECHERCHE CLINIQUE

Pour I’évaluation

Tels ces astronomes amateurs mais tres éclairés, les pédopsychiatres
motivés et compétents peuvent apporter beaucoup a la recherche dans
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I’autisme en partant de I’enfant lui-méme et non pas de grands concepts
abstraits, en observant et en notant patiemment tout ce que peut montrer
I’enfant, tout ce que peuvent signaler les parents.

Le temps joue en faveur du pédopsychiatre car il lui permet d’avoir un
recul suffisant pour pallier les aspects tres irréguliers et trés variables de la
pathologie autistique. Ainsi, un chercheur examinant un enfant autiste a un
temps précis et dans une condition expérimentale donnée, devra posséder des
données globales et diachroniques fournies par le praticien pour éviter de
généraliser abusivement des conclusions seulement valables pour ce
contexte particulier.

Le pédopsychiatre et son équipe sont aussi les mieux placés pour faire des
études comparatives entre les enfants méme si elles proceédent d’une méthode
empirique.

Les rapprochements et les analogies qu’il peut faire entre des profils
physiques, psychologiques et comportementaux d’enfants autistes qui sont
passés dans un service de soins, peuvent faire avancer la recherche de phéno-
types autistiques.

Ces regroupements par tableaux cliniques ne sont malheureusement pas
assez exploités sur un mode scientifique car ils sont trop subjectifs, liés au
souvenir, au type de relation affective vécue... L’enregistrement de films
avec la création d’une vidéotheque pourrait étre une des bases d’une telle
recherche.

Pour I’évolution

Comme pour certaines études astronomiques, le chercheur professionnel
en autisme n’a pas le temps de suivre ’évolution de plusieurs phénomenes
simultanément chez le méme enfant et de surcroit chez plusieurs enfants. Le
pédopsychiatre, avec sa connaissance intime et continue de 1’enfant autiste,
est le seul a pouvoir gérer les données fournies par 1’évolution de I’enfant par
rapport a une situation de départ.

LA METHODOLOGIE SCIENTIFIQUE
EST-ELLE UN OBSTACLE POUR LE CLINICIEN?

Les sciences méthodologiques et statistiques impriment maintenant leur
marque ou, au pire, leur diktat dans toutes les recherches.

Autant autrefois les exigences scientifiques n’étaient pas assez respec-
tées, autant maintenant c’est plus la valeur méthodologique avec ses regles
standardisées, le plus souvent calquées sur une logique anglo-saxonne posi-
tiviste et pragmatique, qui compte et qui est évaluée pour les publications.

N

Cet état d’esprit aboutit malheureusement dans les recherches a vouloir
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obtenir absolument une cohérence et une concordance formelle qui devien-
nent des critéres en soi.

Il devient plus important de faire un scientifique article (inversion angli-
ciste volontaire!) qu’un article original dans un esprit scientifique. La forme
prend le pas sur le fond et la méthodologie risque de devenir un systeme
autoréférentiel alors qu’elle devrait étre, comme la philosophie, un systeme
métaréférentiel pouvant effectuer son autocritique.

L’autre inconvénient d’une méthodologie trop orthodoxe est qu’elle
dissuade 1’élaboration de nouveaux modeles. Ceci est particuliérement vrai
pour 1’autisme qui manque cruellement d’hypotheses hardies a défendre ou a
renverser. En effet, le modele le plus reconnu et le plus consensuel actuelle-
ment est un modele multifactoriel qui sert a tout mais qui n’a pas de prises ou
d’angles d’attaque. On ne sait donc pas par quel bout le prendre.

C’est au pédopsychiatre clinicien de faire évoluer les mentalités « mondia-
listes», les habitudes méthodologiques et de faire reconnaitre ses
singularités, méme si elles sont minoritaires. Le pédopsychiatre du dévelop-
pement doit se battre pour espérer trouver une place entre des publications
traditionnelles «a la francaise» (en général, des cas cliniques individuels
d’autisme analysés d’une facon tres personnelle et anecdotique sur un mode
parapsychanalytique) et des publications «a 1’anglo-saxonne» utilisant un
raisonnement catégoriel, alignant des chiffres et appauvries sur le plan
sémiologique.

LA FONCTION THERAPEUTIQUE DU PEDOPSYCHIATRE
EST-ELLE UN OBSTACLE POUR LA RECHERCHE?

Toute étude prospective d’un enfant autiste ne peut obéir a des criteres
purement expérimentaux et scientifiques. L’enfant, méme s’il est autiste,
n’est pas un objet inerte et paramétrable. Il faut intervenir, 1’aider, le soigner,
juguler des crises sans trop se soucier des modifications dérangeantes pour
une étude scientifique que 1’on va introduire par la. Tout programme est révi-
sable, particulierement pour les soins d’un enfant autiste.

11 faut pourtant tenir compte de la subjectivité du soignant, de son autosa-
tisfaction ou au contraire de sa déception dans les résultats obtenus. En
théorie, I’évaluation de I’efficacité des soins ne devrait pas étre réalisée par
le soignant lui-méme.

En sens inverse, si I’évaluation des thérapies est faite par un expert neutre,
ne connaissant pas 1’enfant, elle risque de mésestimer des phénomenes et des
progres subtils moins quantifiables et révélés seulement en thérapie. Une
évolution dans les capacités d’attachement et le développement, d’affinités
électives avec le thérapeute peuvent en étre des exemples.
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LE PEDOPSYCHIATRE, LES PARENTS, LES SOINS,
LA RECHERCHE AUTOUR DE L’ENFANT AUTISTE : UN CENTRE
DE RESSOURCES POUR L’AUTISME COMME COORDONNATEUR?

Les clivages entre la recherche et la pratique clinique favorisent également
les processus de pensée magique. Ce phénomene est trés sensible dans
’autisme et touche a la fois le pédopsychiatre et les parents.

Le pédopsychiatre est trés souvent pris entre des sentiments de toute puis-
sance salvatrice, des fantasmes de thaumaturge ressuscitant la vitalité
enfouie d’un enfant autiste et des sentiments d’impuissance dépressive, de
découragement voire de déception assumée ou renvoyée sur 1’enfant ou ses
parents. L’épuisement guette autant les équipes que les parents mais pas
toujours au méme moment.

Pour bon nombre de parents, quand une maladie grave, longue, et diffici-
lement curable touche un de leurs enfants, 1’investissement aveugle et
passionné dans une mode thérapeutique nouvelle et séduisante peut devenir
un recours miraculeux et cela est bien légitime. Ces parents délaissent alors
leur pédopsychiatre pourtant attentif, fidele, disponible mais trop raison-
nable, limité dans son pouvoir thérapeutique, trop réaliste pour 1’avenir, pour
se tourner vers 1’appel de sirénes paralogiques ou pseudoscientifiques.

Une des fonctions d’un centre de ressources peut justement consister a
réguler ’offre et la demande en matiere d’informations, d’expertiser les
différentes sources plus ou moins sérieuses de nouveautés concernant
I’autisme et diffusée notamment par Internet.

Le centre de ressources peut servir de médiateur entre une équipe locale
épuisée par un enfant difficile et/ou des parents trop exigeants et des parents
surmenés ou constamment dégus.

Le centre de ressources est, de par son appellation, au centre de la conci-
liation voire de la réconciliation entre pratique clinique et recherche, entre
équipe soignante de proximité et parents, entre passé vécu souvent doulou-
reusement (lié a ’annonce du diagnostic...) et avenir («Que faut-il faire
maintenant? »).

Un centre de ressources a bien d’autres fonctions et missions comme :
—I’aide au diagnostic précoce;
—le bilan orienté avec 1’utilisation de méthodes d’évaluations multidisci-

plinaires adaptées a chaque cas et la prescription d’examens complémentaires
utiles ;

— le conseil thérapeutique et éducatif;

—les liaisons multiples avec les différents partenaires (parents, équipe
soignante responsable de I’enfant, services sociaux, etc.);

—les actions de formation et d’information.
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ETIOLOGIQUES

HYPOTHESES PSYCHOGENETIQUES

Le terme psychogénétique désigne une origine «psychologique» aux
troubles par opposition a «organique». On peut distinguer plusieurs types de
facteurs psychogénétiques selon leur nature.

THEORIES DE LA CARENCE PRECOCE QUANTITATIVE
(DEPRIVATION SENSORIELLE)

Le modele de la carence est un modele historique (voir les cas d’enfants
sauvages) qui a été réactualisé par les théories de I’attachement (Bowlby) et
le phénomene d’hospitalisme décrit par Spitz. Ces carences peuvent s’arti-
culer autour de plusieurs expériences :

—I’abandon précoce et la vie dans la nature (enfants sauvages);

—la maltraitance par carence extréme (Kaspar Hauser, cas actuels de
maltraitances et/ou négligences graves);

— I’hospitalisme (modele historique de la dépression anclitique de Spitz,
orphelinats des pays défavorisés).

Certains cas d’enfants, issus d’orphelinats roumains et décrits par Rutter,
montraient des symptomes proches de 1’autisme mais qui ont disparu apres
quelques années.

Ces facteurs carentiels graves sont faciles a retrouver dans les antécédents

d’un enfant. Cependant, ils soulévent plusieurs questions parfois difficiles a
résoudre.
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La carence est-elle seule & I’origine des troubles ou témoigne-t-elle d’une
fragilité-vulnérabilité congénitale du nourrisson. Un nourrisson qui ne sourit
pas et/ou se développe mal va avoir plus de risque d’étre délaissé par des
parents eux-mémes en difficulté psychosociale.

L’autisme secondaire a une carence grave a-t-il des caractéristiques clini-
ques propres? Est-il réversible?

THEORIES INTERMEDIAIRES ENTRE LE TRAUMATISME PSYCHIQUE
ET LES CONCEPTS PSYCHODYNAMIQUES

On classera ici la théorie de B. Bettelheim qui repose sur 1’expérience
vécue par celui-ci dans les camps de concentration nazis. Bettelheim s’est en
effet fondé sur ses observations d’hommes anéantis, sidérés, parvenus a un
état quasi autistique, en réaction a un phénomene de stress permanent, de
mort imminente qu’il a appelé situation extréme.

Il va postuler que les enfants autistes ont di étre également soumis (par insuf-
fisance de protection psychique maternelle) a des menaces de perte et
d’abandon les obligeant a se replier sur eux-mémes dans une « forteresse vide ».

Le traitement consistera logiquement a séparer les enfants autistes de leurs
parents «incompétents» et de les placer dans une institution pouvant leur
prodiguer des soins permanents, leur évitant la moindre frustration afin de
restaurer leur intégrité psychique. La premicre institution de ce type sera
I’Ecole orthogénique Sonia Shankman a Chicago en 1944.

THEORIES PSYCHODYNAMIQUES

Elles reposent essentiellement sur les interactions précoces entre le bébé et
sa mere. Ces interactions ont largement été étudiées par les psychanalystes
d’enfants dés la premiere moitié du XX siecle.

Le tableau 5-1 dresse un panorama historique des principales théories
psychodynamiques (et de leurs auteurs) impliquées dans 1’autisme et les
psychoses infantiles.

On peut cependant décrire deux types de modeles psychopathologiques :

— Un modele ancien basé sur la responsabilité du lien précoce a «sens
unique » :

« le role et la responsabilité de la mere sont toujours au premier plan. La
mere est désignée comme insuffisamment bonne, soit de maniere
quantitative (carence de soins et d’affection), soit plus subtilement de
maniere qualitative (distorsion des liens). Un des points communs 2
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TABLEAU 5-1. — Les principales théories psychodynamiques dans I’autisme.

Auteur

Théorie

Psychopathologie et
classification des psychoses
infantiles

M. Klein
(1882-1960)

Position schizoparanoide
Position dépressive vers 6 mois
Complexe d’Edipe

M. Mahler
(1900-1985)

Phase autistique normale
(0-1 mois)

Phase symbiotique normale
(2-9 a 12 mois)

Processus de séparation-
individuation

Autisme infantile
Psychose symbiotique

D. Winnicott
(1896-1971)

Phase de dépendance absolue
(jusqu’a 6 mois) : préoccupation
maternelle primaire, holding,
handling

Phase de dépendance relative
(6-12 mois) : capacité de
sollicitude, concern, phénomene
transitionnel, self, faux-self,
position dépressive et capacité a
étre seul

Défense psychotique contre la
crainte de I’effondrement
(breakdown) et de la
désintégration

B. Bettelheim
(1903-1990)

Trauma psychique
Situation extréme

W. Bion
(1887-1979)

Personnalité psychotique/non
psychotique et identification
projective normale/pathologique
Appareil a penser :

éléments o et B

F. Tustin
(1913-1994)

Autisme primaire normal

Autisme primaire anormal
Autisme secondaire a
«carapace» ou «encapsulé »
Autisme secondaire «régressif »
ou «confusionnel »

D. Meltzer
(1922-)

Démantelement-bombardement
de sensations

Identification adhésive
Bidimensionnalité

Ecole francaise : Mises,

Hochmann, Ferrari, Houzel, Haag, Delion.
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ces théories repose sur le fait que la meére ne peut assurer son travail
d’interface psychique en :

- filtrant les éléments «toxiques» o pour que I’enfant les métabolise
en éléments P (Bion),

- protégeant I’enfant contre le démantelement ou en servant de pare-
excitation (Meltzer),

- I’étayant suffisamment pour éviter 1’effondrement (Winnicott),

- lui permettant une séparation-individuation afin de sortir de la phase
symbiotique (Malher).
On pourrait presque parler de role «placentaire psychique» par ces fonc-
tions d’échanges, de circulation, de détoxication.

— Un modele plus moderne basé sur un dysfonctionnement du lien «bidi-
rectionnel » ou de la dyade mere-bébé.

Les travaux actuels conduits notamment par 1’école francaise (Houzel,
Hochmann, Golse, Delion, Carel, Haag...) portent moins sur les facteurs
étiologiques que sur la psychopathologie psychodynamique de 1’autisme. Ils
s’appuient sur les théories de 1’attachement et des interactions précoces
comme le still face (Tronik), la situation étrange (Ainsworth), I’accordage
affectif et la spirale interactionnelle (Stern, Mazet). Le socle sémiologique
repose sur la notion d’évitement relationnel qui trouve des applications
nosographiques dans 1’axe bébé 0-3 ans (Guedeney) de la classification fran-
caise CFTMEA-R 2000. Les meres sont moins mises en cause que par le
passé. Le nourrisson trouve une autonomie plus grande dans ses capacités
propres a pouvoir communiquer et les interactions précoces sont analysées
dans une optique bidirectionnelle (dyade mere-bébé). On parle maintenant
de la rencontre entre des nourrissons a risque autistique ne facilitant pas les
réponses maternelles et des meres plus ou moins disponibles pour interpréter
ces messages hermétiques.

Les distorsions perceptives, unanimement reconnues dans 1’autisme, font
également partie de la grille de lecture et d’observation de la psychopatho-
logie psychodynamique, méme si le niveau d’interprétation est différent. La
grille de repérage clinique des étapes évolutives de 1’autisme infantile traité
de G.Haag (1995), issue des techniques d’observation du nourrisson
d’Esther Bick, comprend plusieurs rubriques sur les anomalies perceptives.
A la différence de la psychopathologie neurophysiologique, les troubles
perceptifs sont considérés dans une dimension symbolique et relationnelle et
sont plus une manifestation voire une conséquence qu’une cause de 1’enfer-
mement (notion d’autoérotisme, d’autisme primaire...). M. Klein (1932)
pense que «le développement du sens du réel est li€é au déplacement de
I’auto-€rotisme vers les objets extérieurs non directement sexuels. La libido
investit les fonctions de perception ».
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C’est dans ce vaste champ des troubles perceptifs que 1’on peut tenter le
plus souvent des rapprochements entre différentes psychopathologies.

Ces nouvelles conceptions dégagent heureusement les meres du role prin-
cipal dans la genese de 1’autisme.

On ne voit pas en effet quelle serait la pathologie ou le déficit de ces meres
d’autistes. Bien s@r Kanner lui méme avait décrit des parents froids et
rigides. Le biais principal réside dans la confusion entre causes et consé-
quences. Des parents affectés par le manque d’empathie de leur enfant
autiste peuvent a la longue présenter des signes dépressifs ou d’épuisement
se traduisant par un émoussement affectif et émotionnel.

Le taux élevé de 34 % de meres dépressives pendant la grossesse dans un
échantillon d’autistes (Ferrari, 1991) n’a pas été retrouvé dans d’autres
études.

Actuellement, le profil psychologique des parents est revisité par les
facteurs génétiques. Certains auteurs ont décrit des difficultés de communi-
cation voire des endophénotypes autistiques discrets dans les familles
d’enfants autistes (cf. «Etudes familiales» au chapitre 7). Certains parents
commencent a protester contre cette culpabilisation génétique.

HYPOTHESES NEUROLOGIQUES,
NEUROPHYSIOLOGIQUES
ET NEUROBIOLOGIQUES

HYPOTHESES NEUROANATOMIQUES FONCTIONNELLES

Dans la tradition neurologique localisationniste, plusieurs auteurs ont
fondé leurs hypotheses sur des zones cérébrales variées (tableau 5-1I). Ces
hypotheses ont été étayées par des cas d’anomalies ou de particularités anato-
miques mais qui restent trop isolés pour que des conclusions générales soient
tirées. Selon chaque auteur, le dysfonctionnement d’une zone cérébrale peut

TABLEAU 5-11. — Les hypothéses anatomophysiologiques.

Hy 'pothfzses . Fonction Auteurs
anatomophysiologiques
Lobe temporal (hippocampe) | Langage, émotions De Long (1978)
Lobe frontal et systeme Programmation de ’action | Damasio et Maurer (1978)
dopaminergique
Cervelet Contrdle et régulation des Courchesne (1987)
afférences sensorielles




114 Des hypothéses psychogénétiques aux facteurs biologiques

expliquer a lui seul I’ensemble des symptomes autistiques. Malheureusement,
en sens inverse, les types d’atteintes neurologiques (souvent des patients céré-
brolésés) pris pour modeles de référence ne comportent pas forcément de
signes autistiques (syndrome frontal, syndrome de Korsakov, syndrome de
Kluver-Bucy).

HYPOTHESES NEUROPHYSIOLOGIQUES
ET PSYCHOPHYSIOLOGIQUES (tableau 5-IIT)

Elles reposent sur les théories de Luria (1978) qui a élaboré un modele
neurophysiologique général qui relie les structures sous-corticales et corticales.

Il divise le systeme nerveux central en trois unités fonctionnelles respon-
sables chacune d’une étape dans le traitement de I’information. Ces unités
sont en interaction permanente par I’intermédiaire de rétrocontroles.

La premiére unité fonctionnelle (UF 1) correspond a la formation réticulaire
ascendante et descendante. Elle est en relation avec les noyaux spécifiques du
thalamus, le diencéphale et les régions médianes des hémispheres cérébraux.
Cette unité régule le tonus musculaire périphérique ainsi que I’éveil cortical
supérieur. Elle filtre tous les stimuli sensitifs et sensoriels et active les unités
fonctionnelles 2 et 3, notamment sous le contrdle du systeme limbique.

TABLEAU 5-1II. — Les hypothéses neuro- et psychophysiologiques.

Hypotheses Support anatomique
neuro- et psycho- Concepts Auteurs rp omq
. . et/ou fonctionnel
physiologiques
Sous-corticale, Ornitz (1974), Tronc cérébral et
cortico-sous-corticale | Ornitz (1986) diencéphale
Télencéphale/tronc
cérébral et
Modulation diencéphale
sensorielle Insuffisance Lelord (1990) Lobe frontal
modulatrice cérébrale (Intention-attention-
association)
Lobe temporal
(Perception)
Dysfonctionnement | Spécialisation Dawson (1982) Hémispheres
hémisphérique et modulation Fein (1984) cérébraux
interhémispherique
Dysfonctionnement | Traitement Rutter Lobe temporal
temporal des informations Zilbovicius (2000)
auditives et verbales
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La seconde unité (UF 2) se divise elle-méme en trois sous-unités appelés
analyseurs :

— I’analyseur primaire comprend les aires corticales primaires. Ces aires
ont un rdle d’intégration de la perception sensorielle a un niveau simple de
réception. Grace a leur somatotopie, elles permettent aussi de localiser
I’information;

—I’analyseur secondaire correspond aux aires associatives unimodales
décrites par Mesulam. Ces aires permettent I’analyse fine, discriminante des
informations;

—l’analyseur tertiaire correspond aux aires associatives hétéromodales
temporo-pariétales. C’est une zone ol commencent a s’opérer la synthese
des différentes informations sensorielles ou sensitives et leur reconnaissance.

La troisieme unité fonctionnelle (UF 3) correspond aux aires associatives
hétéromodales préfrontales. Elle envoie des influx corticaux descendants
inhibiteurs pour réguler la transmission des afférences sensorielles au niveau
du tronc cérébral puis vers les organes de perception eux-mémes.

Modele sous-cortical

Dans un premier temps Ornitz (1974) développe un modele reposant sur
un dysfonctionnement du tronc cérébral, notamment au niveau des structures
vestibulaires. Le filtrage des entrées sensitives et sensorielles au niveau du
tronc cérébral pourrait alors s’exercer selon deux modes opposés.

Défaut de filtrage des afférences

Cette hypothese a été proposée par Hutt (1964) et reprise par Ornitz
(1983). Elle fait intervenir la fonction activatrice pour 1’éveil et d’orientation
aux stimuli de la formation réticulée ascendante. L’idée d’une surcharge
sensorielle permanente due a un hypofiltrage est supportée par 1’étude de van
Engeland (1984) qui montre que les enfants autistes sont anormalement
ouverts aux stimulations de I’environnement. Cette hypothése peut expliquer
un certain nombre de comportements autistiques :

—les troubles de ’attention dus au manque de discrimination au sein
d’une «jungle » sensorielle;

— I'intolérance au changement. Tout stimulus nouveau est un stimulus de
plus donc de trop;

— les troubles anxieux dus a I’hyperesthésie sensorielle;

—la recherche de I’isolement pour fuir la surcharge sensorielle;

— les stéréotypies motrices qui peuvent étre des conduites de défense pour
se protéger de nouvelles stimulations.

En effet, on peut penser que ces autostimulations, en créant des afférences
internes, peuvent s’opposer aux stimuli externes agressifs, par analogie avec
la théorie du gate-control dans la physiologie de la douleur ou des stimula-
tions proprioceptives inhibent la sensibilité douloureuse.
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Filtrage exagéré des afférences

Cette théorie du «rejet de I’influx nerveux » a aussi été évoquée par Ornitz
(1974) et rend compte :

— de tous les comportements d”hyposensibilité sensorielle et d’hyporéacti-
vité motrice (inhibition);

—des comportements d’explorations plurisensorielles et répétitives des
objets qui compenseraient le manque de données informatives;

—des stéréotypies et autostimulations créant également des afférences
internes compensatrices.

Sur le plan auditif, I’hyposensibilité au langage est un facteur important
des troubles de la communication.

Modele cortico-sous-cortical

Dans un deuxieme temps, Ornitz (1986) propose un modele synthétique
ou I'influence corticale prend une place plus grande, a part égale avec les
structures sous-corticales.

Il élargit son hypothese d’un trouble de la transformation sensorielle a
celle d’un trouble de la transformation informationnelle. Le filtrage irrégu-
lier des afférences sensorielles au niveau du tronc cérébral induirait un
traitement défectueux par les centres supérieurs et I’information finale serait
de ce fait déformée.

Ornitz considere que la physiopathologie de I’autisme peut étre révélée
«au point de rencontre entre la transformation sensorielle (tronc cérébral et
diencéphale) et la transformation informationnelle (télencéphale) ».

Lelord (1990) étend ce concept a 1’ensemble du systeéme nerveux central
et parle d’insuffisance modulatrice cérébrale. Pour lui, I’autisme résulte de
la perturbation tres précoce dans le développement de 1’enfant de grandes
fonctions neuropsychologiques et neurophysiologiques comme la percep-
tion, I’association, I’intention.

Ces perturbations seraient responsables de troubles primaires sensori-
moteurs responsables du comportement autistique. Les déficits du contact et
de la communication seraient alors des troubles secondaires.

En effet, on peut concevoir qu’une perception incompléte ou trés déformée
de toutes les informations du monde environnant puisse entrainer, a un stade
précoce, des difficultés de compréhension et par conséquent un retrait social.

Dysfonctionnement hémisphérique

Les études en faveur de troubles impliquant I’un ou 1’autre des hémispheres
cérébraux ont été regroupées par Dawson (1982), Hoffman et Prior (1982), et
Fein (1984).
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Les différents arguments concernent :
—la latéralisation :

- on trouve en général 18 % de gauchers parmi les autistes soit a peu pres
deux fois plus que dans la population générale,

- plusieurs études radiologiques révelent 18 % a 50 % d’asymétrie ou de
1ésions en défaveur de I"hémisphere gauche,

- fréquence des anomalies & gauche a I’'EEG;

—la perception :

- les capacités sont préservées ou hyperdéveloppées pour la musique et
dans le domaine visuo-spatial (Tanguay, 1976),

- elles sont en revanche réduites pour la reconnaissance des visages
(Kaplan, 1981) a cause d’une approche perceptive par fragmentation et
de difficultés d’interprétation des émotions par les mimiques (Hobson,
1981),

- 'enregistrement des potentiels évoqués auditifs corticaux montre une
absence de dominance gauche a I’éveil (Dawson, 1986) ou pendant le
sommeil (Tanguay, 1976),

- le débit de I’artere cérébrale moyenne gauche, mesuré avec un Doppler
transcranien, est plus faible chez des autistes que chez des témoins
apres une stimulation auditive (Bruneau, 1989);

—le langage : le trouble du langage est évident dans I’autisme. Cependant,
I’hémisphere gauche intervient surtout pour la syntaxe, la phonologie, la
dénomination, la symbolique et I’hémisphere droit pour la prosodie, la prag-
matique sociale, les émotions. Or, ce sont ces derniéres fonctions, en dehors
des capacités de symbolisation, qui sont le plus spécifiquement atteintes dans
Pautisme. Différentes épreuves électrophysiologiques avec des stimuli
verbaux ne montrent pas de dominance gauche;

— Dattention : ’hémisphere droit interviendrait préférentiellement dans
I’attention dirigée, sélective pour I’environnement ;

—les émotions : I’hypothése d’une hyperactivation de 1’hémisphere droit
et/ou d’une insuffisance de ’hémisphere gauche expliquerait les difficultés
d’adaptation aux changements d’autant plus que la reconnaissance des
signaux non verbaux et des émotions d’autrui est également sous la dépen-
dance de I’hémisphere droit.

Les mécanismes étiologiques peuvent concerner :

— des lésions de I’hémisphere gauche. Les agressions peuvent étre multi-
ples. Folstein et Rutter (1977), en retrouvant des antécédents de troubles du
langage dans les familles d’autistes, évoquent des facteurs génétiques
(supportés aussi par les études de jumeaux). Les facteurs périnatals ou
prénatals trés nombreux. On retiendra 1’hypotheése de Geschwind et Gala-
burda (1985) a propos de I’influence néfaste de certaines hormones intra-
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utérines sur le développement de ’hémisphere gauche plus fragile que le
droit. Cependant, cette hypothése n’explique pas la polarité exclusive des
1ésions et le déficit de certaines capacités dépendantes de 1’hémisphere droit ;

— des dysrégulations dans I’activation des hémispheres. Ce dysfonctionne-
ment empécherait, s’il existe en permanence, le développement d’une
dominance hémisphérique.

Ce modele physiopathologique peut étre reli€é a 1’hypotheése d’un trouble
primaire de la modulation sensorielle. En effet, si les informations de 1’envi-
ronnement sont mal intégrées, les zones corticales ne peuvent se spécialiser
completement méme si elles sont précablées.

On peut définir des sous-groupes d’enfants autistes selon 1’hémisphere
perturbé :

—l’autisme de Kanner répondrait a un dysfonctionnement gauche car le
niveau non verbal est correct et les troubles du langage sont importants ;

—le syndrome d’ Asperger répondrait a un dysfonctionnement droit car le
langage est meilleur mais les troubles praxiques, émotionnels et sociaux sont
importants.

Enfin, la responsabilité de chacun des deux hémispheres pourrait étre partagée
dans des proportions variables suivant les tableaux cliniques d’autisme.

Dysfonctionnement temporal

Rutter avait déja fait I’hypotheése d’un dysfonctionnement du lobe
temporal gauche en raison des troubles graves du langage retrouvés dans
I’autisme. Les techniques nouvelles d’imagerie cérébrale retrouvent des
anomalies fonctionnelles au niveau des lobes temporaux. Des chercheurs ont
mis en évidence une hypoperfusion bilatérale localisée dans la région tempo-
rale supérieure, dans un groupe d’enfants autistes primaires en mesurant le
débit sanguin cérébral en tomographie par émission de positons a haute réso-
lution spatiale (Zilbovicius, 2000). Les régions touchées étaient précisément
le cortex associatif auditif du gyrus temporal supérieur et le cortex associatif
multimodal du sillon temporal supérieur.

Sur le plan anatomique, la méme équipe, utilisant une nouvelle méthodologie
de traitement des images IRM anatomiques, a mis en évidence une diminution
bilatérale de la substance grise localisée dans la région temporale supérieure
chez vingt-et-un enfants autistes d’age scolaire (Boddaert, 2002).

Les études en activation suggerent qu’il existe tout d’abord des anomalies
d’activation des aires corticales impliquées dans le traitement de 1’informa-
tion auditive et localisées au niveau du cortex temporal, mais aussi des
perturbations des circuits d’activation corticaux impliqués dans le traitement
de stimuli intervenant dans la perception sociale.
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HYPOTHESES COGNITIVES
ET NEUROPSYCHOLOGIQUES

Les sciences cognitives correspondent a I’étude des processus de traite-
ment de I’information, d’acquisition et de représentation des connaissances
et des croyances, de résolution de problemes et de planification de 1’action.

L’intérét pour les troubles cognitifs de I’autisme est apparu dans les années
soixante-dix. Depuis une dizaine d’années, les travaux neuropsychologiques
s’orientent selon trois axes : la cognition sociale, les fonctions exécutives et la
notion de «cohérence centrale » faible (weak central coherence).

Les troubles de la cognition sociale — constatés cliniquement — seraient
la conséquence d’une altération des relations interpersonnelles trés précoces
qui sont normalement a 1’origine de la compréhension sociale. Certains
auteurs lui attribuent méme un rdle causal (anomalies qualitatives de la
reconnaissance des expressions émotionnelles). Mais d’autres font 1’hypo-
thése que ce sont des troubles de I’imitation ou de I’attention conjointe qui
seraient les plus spécifiques parmi les marqueurs précoces de I’autisme.

THEORIE DE L’ESPRIT LA COMMUNICATION
(PENSEE ET EMOTION)

Théorie de I’esprit (theory of mind)

Aux cotés de ces hypotheses, et a la recherche d’une synthese, s’est déve-
loppé le concept de théorie de I’esprit (capacité pour I’individu d’attribuer
des états mentaux a lui-méme et aux autres).

Chez les enfants autistes, 1’exploration de cette capacité a montré leur
difficulté a prendre en compte ce qu’une autre personne espere, sait, ignore,
croit — surtout lorsque cette croyance est erronée, comme le montrent
certains protocoles expérimentaux. Cette notion semble pouvoir expliquer,
dans une certaine mesure, les troubles de I’'imagination, de la communication
et de la socialisation décrits au niveau comportemental (Frith, 1989).

Elle permet aussi de mettre en ceuvre de nouveaux outils cliniques d’aide
au dépistage pour les jeunes enfants, bien que la question de la spécificité de
tels troubles dans 1’autisme reste posée.

La capacité de métareprésentation qui s’acquiert entre un et quatre ans est
a la base de la théorie de I’esprit. Baron-Cohen (1985) propose quatre méca-
nismes distincts mais reliés chronologiquement entre eux. Ils constituent les
prémices cognitives de la communication. Le premier mécanisme détecte
I’intentionnalité des mouvements (détecteur d’intentionnalité), le deuxieéme
reconnait la direction du regard (détecteur de direction des yeux), le troi-
sieme aboutit au partage de I’attention (attention conjointe) et le quatrieme
permet la compréhension des états mentaux représentationnels (théorie de
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Théorie de I'esprit
Métareprésentation

Imagination Communication

Interaction sociale

Intelligence sociale

Jeux symbolique Attention conjointe

Considérer le point de vue d’autrui | | Attribuer des états mentaux || Gestes protodéclaratifs

Manipuler des émotions Regards réeférentiels

FiG. 5-1. — La théorie de I'esprit.

Iesprit, fig. 5-1). Ces processus reflétent, en partie, quatre propriétés du
monde de la communication : la volition, la perception, 1’attention partagée
et ’intersubjectivité.

On peut citer d’autres recherches sur les précurseurs de la communication
en deca de I’attention conjointe et de la compréhension sociale, sur les détec-
teurs d’intentionnalité, a la fois chez la personne normale et autiste. Ces
études portent sur la reconnaissance des visages et des émotions (expérience
de Wallbott, 1991), sur la perception du mouvement (Martineau, 2004;
Gepner, 2006), et sur I’imitation (Nadel, 2002). L’intérét de ces études est
qu’elles cherchent de plus en plus a coupler des résultats cliniques avec des
explorations neurophysiologiques et d’imagerie cérébrale dynamique.

Proches de la théorie de I’esprit qui postule une déficience primaire de la
cognition sociale, on trouve trois autres modeles (tableau 5-1V) :

TABLEAU 5-1V. — La théorie de I’esprit et ses variantes.

Théories Concepts Auteurs
Théorie de 1I’esprit Meétareprésentation Baron-Cohen (1985),
Frith (1989)
Théorie de I’émotion Reconnaissance Hobson (1986)
des émotions
Théorie Formation et coordination | Rogers et Pennington
de I’intersubjectivité des représentations (1991)

spécifiques soi-autrui

Théorie de la simulation Apprentissage des situations | Harris (1992)
sociales par simulation




© ELSEVIER MASSON. La photocopie non autorisée est un délit.

Hypotheéses étiologiques 121

— celui d’Hobson (1986) place a I’origine des troubles sociaux non pas un
déficit cognitif mais une anomalie socio-émotionnelle avec déficit de la réac-
tivité aux visages et donc de I’interprétation des mimiques et des émotions ;

—celui de Rogers et Pennington (1991) met en avant le phénomene
d’intersubjectivité. 11 reprend et combine plusieurs systemes élémentaires
étudiés dans les deux théories précédentes. Un déficit des capacités d’inter-
subjectivité pourrait retentir a la fois sur trois fonctions : I'imitation, le
partage émotionnel, et 1a théorie de ’esprit;

—celui de Harris (1992) postule que I’attribution de pensée a 1’autre se
forge sur un savoir faire, sur un entrainement a se projeter dans les situations
que rencontre autrui. On commencerait donc par simuler ses propres réac-
tions dans des situations appartenant a autrui et a apprendre a connaitre
celles de I’autre pour pouvoir ensuite les anticiper.

FONCTIONS EXECUTIVES

Elles traduisent certains processus cognitifs de haut niveau : aptitude a se
dégager du contexte, inhibition des réponses inappropriées, capacité de
générer des séquences planifiées d’actions intentionnelles, persévération
dans la tache, contrdle de la performance et utilisation du feed-back, main-
tien de I’attention (fig. 5-2).

Les dysfonctionnements exécutifs sont évalués en pratique courante en
neuropsychologie des pathologies 1ésionnelles ou dégénératives cérébrales.
Certains points communs dans les comportements de ces patients avec les
autistes (perte des initiatives, collectionnisme, dysrégulation émotionnelle,
perte des intéréts pour autrui) ont suscité 1’étude de ces fonctions.

Les autistes auraient des anomalies non spécifiques de la planification de
I’organisation et de la persévération des actions.

DYSREGULATION DES FONCTIONS

Cette hypothese développée par Adrien (1996) rend compte de la difficulté
de mise en ceuvre des capacités, de la cohérence et de la continuité de 1’acti-
vité de I’enfant autiste. Ce trouble de conduites cognitives est caractérisé par
un déroulement atypique des actions (émergence de schemes élémentaires),
une variabilité de 1’utilisation du scheme adéquat, une lenteur ou une rapidité
excessive dans la résolution des problemes (immédiateté de la réponse senso-
rielle ou perceptive avec mise en place tardive du schéme adéquat) et une
adhésivité. On observe aussi une dys-synchronisation des actions (réponse
différée a I’aide d’une modalité cognitive inappropriée). Ces phénomenes de
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Analyse des données ]
Anticipation J:

Inhibition attentionnelle

Contrdle
de I'activité
Flexibilité
cognitive

v
Elaboration d’un plan d’action
Palnification

Vérification
Corrections
d’erreurs

Réalisation

Exécution motrice 4

Résultats

FiG. 5-2. — Les fonctions exécutives.

labilité du scheme (disponibilité variable) et de dislocation du programme
d’actions semblent attester un trouble de la régulation cognitive.

COGNITION DES PERCEPTIONS COMPLEXES

Cohérence centrale

La notion de cohérence centrale fait référence a la capacité d’extraire les
stimuli significatifs parmi un ensemble de stimuli percus, dans un contexte
établi.

L’hypotheése d’une «cohérence centrale faible» développée dans
I’autisme met 1’accent sur un déficit du traitement global des informations ou
de la recherche du sens qui découle de la combinaison de plusieurs sources
d’informations entre elles.

La «faiblesse» de cette fonction est compatible, en revanche, avec
certains aspects étonnants du développement des autistes, notamment leur
réussite exceptionnelle dans les tiches ou les tests de performances qui ne
nécessitent pas de telles aptitudes (comme les puzzles, les reconnaissances
visuelles). Le test des embedded figures, ou figures encastrées, peut
permettre de mettre en évidence ces capacités particuliéres.
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Théorie de la Gestalt

La théorie de la Gestalt (développée par Wertheimer) s’appuie sur
d’autres principes théoriques mais pourrait également s’appliquer a ces
anomalies perceptives. Chez la personne autiste I’ensemble percu se confond
avec la somme des parties. Chez la personne non autiste I’ensemble ne se
résume pas a la somme.

Affordances

La notion d’affordance, introduite par James Gibson, décrit la relation
réciproque entre un organisme et le milieu environnant. Une affordance est
une ressource que le milieu «offre» a 1’organisme qui possede les systemes
cognitifs appropriés pour s’en saisir. C’est une «invite» du milieu & étre
exploité dans une certaine direction. En gros, 1’affordance désigne ce qu’un
objet ou un outil nous suggeérent «A quoi peut bien servir ce truc?». Par
exemple, vous voyez un banc, vous pourriez penser que ¢a sert a s’ asseoir ou
a se coucher dessus. Quelques portes sont munies d’un panneau de chaque
coté. Si vous voyez le panneau, vous allez penser a le pousser ou a le tirer.
Les psychologues de la perception utilisent la phrase « affordance de 1’objet »
pour exprimer ce que les objets nous suggerent. La notion a été reprise dans
le domaine de I’ergonomie cognitive, essentiellement par Donald Norman,
pour expliquer quelles sont les invites, les suggestions d’utilisation, a la base
des interactions entre un artefact cognitif et ses utilisateurs. Tout artefact
aura un certain nombre d’affordances qui dépendent des intentions de
I’auteur du projet (dans ce cas il s’agit d’un artefact cognitif projeté) et
d’autres qui dépendent de la contingence historique et culturelle dans
laquelle I’artefact a été construit (le matériau dont il est composé, sa forme
physique, sa configuration abstraite).

On peut ainsi étendre le concept d’affordance aux relations entre deux
personnes : c’est I’affordance relationnelle. Ce concept fait le lit de la théorie
de I’esprit, mais la encore, on peut supposer différentes étapes, différents
intermédiaires mystérieux entre la perception et I’émotion partagée.

LES FONDEMENTS DE L’EMPATHIE

La découverte récente (Rizzolatti, 1998) de neurones miroirs, chez le
chimpanzé et sa correspondance probable chez I’homme, a dynamisé le role
de I'imitation dans ’interactivité. On constate que les circuits neuronaux
moteurs d’un geste donné s’activent lorsque nous observons quelqu’un faire
ce geste alors que nous restons totalement immobiles.

Un chercheur comme Hugo Théoret pense que les neurones miroirs nous
feraient non seulement reproduire mentalement ce que font les autres, mais
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joueraient également un role fondamental dans I’empathie, en permettant
d’éprouver ce que ressentent les gens.

Des réflexions a la fois psychodynamiques (déja formulées par
D. Winnicott), cognitivistes (J. Decety), voire immunologiques cherchent a
étudier la différenciation du soi et du non soi chez I’enfant.

Jean Decety neurophysiologiste de I’intentionnalité pense que 1I’empathie
repose sur trois principes :

—la résonance affective entre soi et autrui, qui nous évite d’étre
antisociaux ;

— la flexibilité mentale pour pouvoir accepter le point de vue d’autrui, sans
laquelle nous serions égocentriques;

—I’inhibition pour distinguer soi et autrui, qui nous empéche d’étre
submergés par les sentiments des autres.

D’autre part nous savons que les autismes légers de haut niveau du type
Asperger ont une bonne théorie de 1’esprit, parfois méme dans les degrés
supérieurs. Le manque de théorie de 1’esprit n’explique donc pas complete-
ment le manque d’empathie qui est le noyau de 1’autisme.

Il faut sans doute distinguer plusieurs niveaux dans 1’intersubjectivité.
Comprendre I’autre n’est pas équivalent a se mettre a la place de I’autre. On
peut décrire une chaine qui irait d’une fonction élémentaire de perception a
une fonction complexe d’empathie, chaque étape pouvant correspondre a un
degré de trouble du contact (tableau 5-V).

On peut avoir de 1’em-pathie pour quelqu’un avec lequel il n’y a pas de
sym-pathie et vice versa.

TABLEAU 5-V. Différentes étapes dans la formation de 'empathie.

(du latin prendre
avec)

1 niveau Percevoir
Détection Avoir une attention suffisante
Percevoir I’autre comme un &tre animé
2° niveau S’intéresser a 1’autre plus qu’aux objets
Discrimination Distinguer 1’autre du soi
3¢ niveau Comprendre les signaux de communication de I’autre
Interprétation (regard, gestes, mimiques, parole)
Détecteurs d’intentionnalité
4¢ niveau Comprendre les émotions de 1’autre
Compréhension | Comprendre les réactions de I’autre aprés contact et les regles

d’interactivité
En tenir compte dans la relation, partager des idées, des intéréts,
reconnaitre sa souffrance = sympathie

5¢ niveau
métapsychologie
cognitive et
émotionnelle

Pouvoir se mettre a la place de I’autre

Reconnaitre 1’autre comme un étre de valeur

Partager, éprouver et intérioriser ce qu’il pense et ressent = empathie
Pouvoir répondre a la souffrance de 1’autre, agir = compassion
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HYPOTHESES BIOLOGIQUES ET GENETIQUES

Deux grands courants de pensée se distinguent sur les mécanismes étiopa-
thogéniques de 1’autisme méme s’ils font tous les deux référence a des
causes de nature organique.

THEORIE DE L’ECOLE SUEDOISE (GILLBERG)

Les nombreuses études réalisées par cette équipe montrent tres fréquem-
ment 1’existence d’une pathologie génétique ou métabolique identifiée, ou
d’anomalies anatomiques (scanner, résonance magnétique nucléaire) et
biologiques associées aux cas d’autisme.

Pour Gillberg, les syndromes autistiques peuvent trouver leurs origines dans
les multiples facteurs médicaux que 1’on trouve de plus en plus avec les progres
des moyens d’investigation neurobiologiques. Il est partisan d’une considéra-
tion syndromique de 1’autisme (formes variées d’autisme) qui irait de I’autiste
surdoué ou de I’« Asperger » au retard important avec signes d’autisme.

Gillberg (1992), en additionnant tous les cas répertoriés, pense que 37 %
des autistes ont une pathologie associée et que ces formes d’autisme ne sont
pas différentes des formes «idiopathiques». Steffenburg (1991) ajoute que
les autismes «associés» n’ont pas plus de retard mental que les autres et que
I’on trouve des pathologies associées chez les autistes de haut niveau intel-
lectuel. Cependant, cet auteur a montré également que la découverte de
facteurs médicaux était proportionnelle a I’intensité du retard associé a
I’autisme.

L’école scandinave raisonne en termes de symptomes autistiques et ne sépare
pas l'autisme «de Kanner» des autres syndromes autistiques. Les syndromes
autistiques ne constitueraient pas une maladie spécifique, a I’exemple du retard
mental, et pourraient avoir plusieurs étiologies différentes.

En suivant ce raisonnement, Gillberg préconise donc la recherche systéma-
tique de facteurs étiologiques médicaux au moyen d’examens complémentaires
(dosages sanguins et urinaires, caryotype, imagerie médicale).

L’étude de Bodier et coll. (2001), retrouve sur 295 enfants souffrant de
troubles envahissants du développement, 26,5 % de pathologies génétiques
avérées ou probables, 19 % de pathologies médicales lourdes et 21,7 % de
signes physiques minimes. Parmi les enfants atteints de pathologies médi-
cales graves 34,4 % d’entre eux avaient des facteurs anté- ou périnatals
notables. Parmi les 33 % d’enfants autistes ne présentant aucun signe ou
pathologie associé(e), 77 % d’entre eux présentaient tout de méme des anté-
cédents périnatals. Cette étude retrouve donc encore plus de pathologies
associées que les travaux de Gillberg.
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THEORIE DE L’ECOLE ANGLAISE (RUTTER)

Elle conteste tout d’abord les résultats des travaux de I’école suédoise et
trouve dans ses études un taux beaucoup plus faible de pathologies asso-
ciées : 12 % au plus.

Bailey (1993) explique ces divergences en développant des critiques
d’ordre méthodologique et clinique. Mais il fait surtout référence au retard
mental associé et aux criteres diagnostiques d’autisme qui ne sont pas assez
«filtrés » dans les études suédoises. Les petits échantillons publiés et les cas
individuels augmenteraient également artificiellement les pourcentages de
pathologies associées.

Pour ces auteurs, la coexistence de pathologies connues avec 1’autisme
serait due au hasard sauf pour le cas de la sclérose tubéreuse de Bourneville
ol I’association parait plus pertinente.

Rutter est partisan d’une origine génétique avec transmission familiale de
I’autisme. Cette transmission serait elle-méme hétérogene et soumise a
d’autres facteurs comme les complications périnatales.

Les accidents périnatals seraient une conséquence des altérations généti-
ques innées. Ces facteurs d’environnement pourraient venir modifier le
phénotype expliquant ainsi 1’absence de concordance pour 1’autisme chez
certains jumeaux monozygotes. Ils pourraient aussi intervenir dans la varia-
bilité de I’expression d’une pathologie unique dont le continuum irait des
troubles du langage a I’autisme.

DISCUSSION CRITIQUE

En dehors du degré de retard mental, les différences de résultats dans les
études dépendent de trois autres parametres (Barton et Volkmar, 1998) :

— la classification nosographique utilisée pour définir 1’autisme : on sait
que le DSM-IIIR utilise des criteres diagnostiques d’inclusion larges et
risque de surestimer la fréquence de 1’autisme (Malvy, 1999);

— la catégorie de troubles envahissants du développement recrutée pour
les études : on sait que les enfants souffrant de «troubles désintégratifs de
I’enfance », par exemple, présentent par définition un retard mental impor-
tant et des troubles neurologiques associés. En sens inverse, le «trouble
autistique » correspond a des cas plus «purs» au sens de 1’autisme de
Kanner;

— I’intensité, la validité diagnostique et la pertinence étiopathogénique des
facteurs médicaux associés : la fréquence des pathologies associées peut
varier beaucoup selon la décision de considérer ou non des signes physiques
mineurs ou une pathologie génétique lourde comme facteurs médicaux signi-
ficatifs. Comme pour le phénotype autistique, on peut raisonner en termes de
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facteurs médicaux au sens large, broad, (anomalies morphologiques
minimes, pathologies génétiques seulement probables, etc.) ou au sens strict,
narrow, (pathologies suffisamment graves, de diagnostic siir, impliquant le
systéme nerveux central, etc.).

Le tableau 5-V montre les différentes prévalences obtenues dans 1’étude
de Barton et Volkmar (1994) en tenant compte de ces trois variables. On peut
constater que 1’écart maximum est important (26,3 %), de 10,7 % pour les
facteurs au sens strict des autismes DSM-III & 37 % pour les facteurs au sens
large des autres TED du DSM-III.

TABLEAU 5-VI. — Pathologies associées en fonction de la nosographie.

DSM-111 DSM-IIIR DSM-1V
Facteurs associés | Autisme | Autre TED | Autisme | Autre TED | Autisme | Autre TED
Au sens large 25 % 37 % 31,7 % 33 % 29,3 % 33,9 %
Au sens strict 10,7 % 22 % 15 % 20,9 % 12 % 20,6 %

MODELE PSYCHOMOTEUR DE BULLINGER

Ce modele fait intervenir de maniere étroite et indissociable des aspects
psychologiques cognitifs et des aspects moteurs et corporels.

Selon Bullinger, I’enfant atteint d’autisme utilise la modulation de son
tonus pour ressentir ses limites corporelles, ce qui I’amene a privilégier les
systemes sensorimoteurs traitant des flux sensoriels. Cette spécificité le
conduit a ne pas prendre en compte 1’espace comme un support possible des
représentations, d’ou une difficulté de stabilisation de 1’image corporelle.
Ainsi, la non-intériorisation des relations spatiales oblige I’enfant a utiliser
des reperes matériels pour pouvoir exister dans son milieu (Bullinger, 1996).

Dans le développement tonico-postural du bébé, trois dimensions, la
flexion, I’extension et la rotation, s’organisent pour constituer I’axe corporel
et un espace coordonné, pouvant supporter les interactions tournées sur le
monde physique et le milieu humain (Bullinger, 1998).

Les difficultés de régulation tonique expliquent la fréquence de 1’hyperex-
tension du buste chez I’enfant atteint d’autisme et ses conséquences dans la
coordination entre flexion, extension et rotation, et au niveau des relations
spatiales. Pour Bullinger, les différences de tonus, d’une part, entre les cotés
gauche et droit du corps, et, d’autre part, entre le haut et le bas du corps sont
importantes. Dans la perspective de Haag et coll. (1995), cette répartition
tonique particuliere correspond aux notions de clivage vertical, ou 1’enfant
atteint d’autisme néglige un hémicorps, et de clivage horizontal, les membres
inférieurs étant « abandonnés ». Comme 1’enfant autiste a peu construit d’ajus-
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tement entre les schemes de flexion et d’extension, il va rechercher des appuis
sur ’avant et dans le dos (s’assied dans un coin de la piece, le dos contre une
paroi, se couche a plat ventre sur un gros ballon, se rassemble dans un carton).

La sensibilité aux flux sensoriels exacerbée est liée aux difficultés de
régulation tonique. Pour Bullinger, les enfants autistes privilégient un traite-
ment des flux sensoriels par les structures archaiques du systeme nerveux,
responsables de 1’analyse des aspects qualitatifs de la stimulation. Ce
systeme d’analyseur de flux se distingue du systeme phylogénétiquement
plus récent qui traite des propriétés spatiales des stimulations rencontrées.
Les réactions des enfants autistes a un flux sensoriel oscillent entre des
décharges motrices qui métabolisent le trop de tension créée par la stimula-
tion et des activités d’autostimulation qui maintiennent un état tonique
acceptable, si la stimulation n’est pas suffisante.

Atteinte génique
Lésion spécifique

Facteurs
périnatals

AUTISME

|

Rupture précoce
des relations avec
'environnement

A

Facteurs
psychologiques Modifications
du phénotype
Défaut des autistique
acquisitions

|

Retard
mental

A4

FiGg. 5-3. — Modele multifactoriel de I'étiologie de I'autisme.
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VERS UN MODELE DE SYNTHESE
MULTIFACTORIEL?

S. Tordjman (1998) a développé un modele intégré dans lequel interferent
des facteurs biologiques (prédisposition génétique) et des facteurs d’environ-
nement biologiques mais aussi psychologiques comme le stress. Le modele
étiopathogénique représenté sur dans la figure 5-3 est une synthese des diffé-
rentes hypotheses étudiées dans ce chapitre.
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6 | FACTEURS BIOCLINIQUES

FACTEURS D'ENVIRONNEMENT
ANTE-, PERI- ET POSTNATAL

Les facteurs anté- et périnatals sont relativement peu étudiés dans
I’autisme. Deux raisons peuvent étre retenues pour expliquer ce phénomene :

—le manque d’hypotheses et de modeles théoriques solides qui attribuent
aux facteurs anté- ou périnatals un rdle étiologique ou, tout au moins, favori-
sant. Nous en évoquerons toutefois quelques-uns plus loin;

— le nombre important d’écueils méthodologiques. Parmi ces derniers, on
peut relever :

- I’étendue tres vaste des incidents qui peuvent se produire pendant la vie
intra-utérine (dont certains ne sont pas visibles) ou la période néonatale,

- la nature différente des aléas de I’environnement, d’origine psycholo-
gique pour les événements de vie, physique pour les accidents et les
maladies, parfois les deux combinés,

- le poids et la valeur traumatiques des événements retenus,

- 'imputabilité de ces facteurs dans 1’étiopathogénie de I’autisme,

- la grande variété et ’hétérogénéité des mécanismes physiopathologi-
ques possibles qui sous-tendent cette imputabilité (I€sions cérébrales
pour I’anoxie, perturbations biologiques pour le stress, atteintes généti-
ques pour des radiations, etc.),

- les relations de cause a effet complexes et réciproques qui intervien-
nent entre les facteurs d’environnement et les facteurs génétiques. On
oppose trop souvent abusivement I’environnemental au génétique,
I’acquis a I’inné.

En effet, des agressions extérieures anténatales comme des radiations ou
des virus peuvent modifier le génome. En sens inverse, une perturbation
génique peut, en fragilisant le feetus, le rendre plus vulnérable a 1’environne-
ment et entrainer indirectement des complications périnatales secondaires.
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D’autres idées regues doivent étre critiquées. Ainsi, ce qui est congénital
n’est pas forcément génétique (accidents périnatals, par exemple) et vice versa
(la chorée de Huntington, par exemple, qui est programmée génétiquement
pour apparaitre apres quarante ans). Ce qui parait héréditaire n’est pas obliga-
toirement génétique (comme dans exemple d’une transmission infectieuse).

Pour les facteurs postnatals le raisonnement parait plus simple. Un facteur
extérieur agressif ou traumatique vient provoquer chez un enfant jusque-la sain
un trouble qui affecte son développement. Cependant, plus I’enfant est jeune et
plus le facteur est léger, moins la relation de cause a effet sera évidente.

Dans les informations recueillies au cours des entretiens avec les parents,
certains autismes a début «secondaire» semblent survenir aprés une infec-
tion apparemment banale ou un autre événement (vaccination, chute 1égere,
etc.). Plusieurs questions restent ouvertes :

—I’événement est en cause d’une maniére directe ou indirecte (voir les
modeles);

—les parents, en se montrant simplement plus vigilants et plus attentifs
aupres de leur bébé apres cet événement, ont découvert des signes d’autisme
passés jusque-la inapergus.

FACTEURS ANTECONCEPTIONNELS

L’exposition des parents a des produits chimiques, notamment par le biais de
leur profession, a été signalée dans quelques études a faibles échantillons
(Coleman, 1976; Felicetti, 1981). Ces travaux manquent cependant de précision
sur la chronologie de 1’exposition, la nature des produits et leur nocivité.

Des antécédents d’hypothyroidie chez les parents d’autistes ont été
mentionnés (Coleman, 1976).

La fréquence des avortements spontanés est contradictoire. Certaines
études la trouvent plus élevée que dans une population témoin (Funderbuck,
1983), d’autres non (Torrey, 1975). La récurrence des fausses couches peut
aussi témoigner d’un probleme génétique.

Le role de 1’age maternel est controversé. Gillberg et Gillberg (1983) le
trouvent significativement augmenté en contradiction avec les études de Lotter
(1966) et Wiedel et Coleman (1975) qui ne montrent pas de corrélations.

EVENEMENTS ANTE- ET PERINATALS

Leur répertoire est théoriquement étendu mais, en pratique, les études ne
retiennent que les éléments marquants. De plus, pendant les entretiens avec
les parents, il est parfois difficile pour les meres de sélectionner dans leurs
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souvenirs les événements médicalement pertinents. Des crampes ou des
vomissements, bien que banals en cours de grossesse mais spectaculaires et
pénibles, peuvent étre mis en avant au détriment d’une infection passagere
oubliée.

Les auteurs d’études dont I’objectif est d’étudier les facteurs pré- ou péri-
natals, sont confrontés a la difficulté du choix des criteéres qualitatifs pour
sélectionner les parametres de ces facteurs et du choix des criteres quantita-
tifs pour mesurer leur intensité. Les différentes études pechent donc par leur
hétérogénéité.

Dans un but d’harmonisation, Prechtl (1980) a défini le score d’«optima-
lité» qui prend en compte I’ensemble des parametres pouvant affecter la
période prénatale et/ou néonatale. L’ «optimalité réduite» traduit les pertur-
bations pouvant survenir au cours de ces périodes. Des auteurs comme
Gillberg et Gillberg (1983) ont utilisé ce concept dans leurs travaux.

En passant en revue douze études sur le sujet de 1970 a 1990, Nelson
(1991) montre la diversité des résultats. Ainsi, Mason-Brother et coll. (1990)
n’identifient aucun facteur pathogene alors que Gillberg et Gillberg (1983)
en retrouvent plusieurs : I’dge maternel élevé, les métrorragies du premier
trimestre, la prématurité, la postmaturité.

D’une maniere générale, les facteurs les plus fréquemment retrouvés et de
maniere significative dans les études comparatives sont les métrorragies du
premier trimestre (Knoblock, 1975; Torrey, 1975; Deykin, 1980; Gillberg,
1983).

Bryson et coll. (1988) ne retrouvent pas de facteur individuel qui se distingue
des autres mais un score global d’optimalité plus faible chez les autistes.

MALADIES INFECTIEUSES

Il est toujours difficile de diagnostiquer a une étape quelconque de la
croissance allant de I’embryon au jeune enfant une infection virale. En effet,
les 1ésions peuvent étre évolutives. L’infection passe souvent inapergue chez
la femme enceinte et a peu de conséquences pour celle-ci. D’autre part, le
virus n’est plus détectable chez les enfants porteurs d’infections congénitales
apres deux ou quatre ans.

D’un point de vue étiopathogénique, il est fort probable que le systeéme
nerveux central en voie de maturation du feetus ou du nouveau-né puisse
subir gravement les séquelles de germes a tropisme neurologique.

Les deux infections les mieux étudiées sont la rubéole congénitale (Chess,
1977) et I’encéphalite herpétique postnatale (Ghaziuddin, 1992). Le tableau
6-1 rapporte les différentes infections connues pour avoir été associées a des
cas d’autisme.
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TABLEAU 6-1. — Infections rapportées associées a I’ autisme.

Type d’infection Etude
Prénatal Rubéole Chess, 1977
Infection a cytomégalovirus Stubbs, 1984
Toxoplasmose Rutter, 1971
Syphilis Rutter, 1971
Varicelle Knoblock, 1975
Rougeole Deykin, 1979
Postnatal Encéphalite herpétique Ghaziuddin, 1992
Oreillons Deykin, 1979
Meéningite a Haemophilus influenzae Ritvo, 1990

MODELES ETIOLOGIQUES
DES FACTEURS D’ENVIRONNEMENT

On peut retenir actuellement trois modeles faisant intervenir les facteurs
d’environnement anté-, péri- et postnatals dans la genese de 1’autisme. Ils
sont présentés par ordre de probabilité croissante.

Modeéele a étiologie directe

11 suppose qu’une agression due a ’environnement peut léser directement,
sans l'intervention d’un facteur génétique, une région cérébrale ou perturber
un systeme fonctionnel physiologique et/ou biologique neurologique (fig. 6-1).
Gillberg et Coleman (1992) ont émis I’hypothese que des 1ésions précoces des
noyaux thalamiques d’origine vasculaire (hypoxie, anoxie, ischémie, hémor-
ragie) provoquées par un accident périnatal pouvaient expliquer les troubles
perceptifs primaires de I’ autisme.

Actuellement, ce modele «unique » n’est pas retenu par les spécialistes de
I’autisme car il est trop réducteur et ne correspond pas aux données de la
recherche.

Modeéle a effet uniquement secondaire

11 s’oppose au modele précédent dans le sens ou les facteurs anté- et périna-
tals ne sont ici que la conséquence d’une perturbation génétique originelle. En
effet, nous avons déja vu qu’une anomalie génique peut, en fragilisant le foetus
et/ou son environnement intra-utérin, favoriser la survenue de complications
obstétricales. Plusieurs études ont apporté des preuves a ce phénomene notam-
ment pour le syndrome de Prader-Willi (Nelson, 1991) et le syndrome de
Down (Bolton, 1994) ou le risque des facteurs périnatals est augmenté. Ce
modele (fig. 6-2) est défendu par 1’école anglaise (Bolton, 1997).
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C’est un modele intermédiaire entre les deux précédents qui offre I’avan-

tage d’étre multifactoriel

(fig. 6-3). Dans ce modele,

les facteurs

d’environnement, qu’ils soient ou non sous la dépendance des facteurs géné-
tiques, viennent moduler I’expressivité phénotypique de I’autisme, ce qui
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expliquerait la diversité des formes cliniques et le degré variable du retard
associé. L hypothese de Tordjmann (1996) sur le role facilitant des facteurs
de stress et leurs conséquences biologiques (Tordjmann, 1997) peut entrer
dans ce cas de figure.

Anomalie
génique

Incidents Facteurs
Anté/périnatals d’environnement

4

Autisme

v
A

FIG. 6-3. — Modele a effet facilitant.

FACTEURS NEUROLOGIQUES
ET NEUROPHYSIOLOGIQUES

EPILEPSIE CLINIQUE

Kanner est lui-méme revenu sur ses descriptions initiales d’enfants qui ne
présentaient pas au départ d’anomalies neurologiques. En effet, en les
suivant, il s’est apercu que plusieurs d’entre eux développaient une épilepsie.

L’épilepsie est associée a 1’autisme dans environ 30% a 40 % des cas
(Gillberg, 1991). Deux études longitudinales observant des autistes de
I’enfance a ’age adulte ont montré 1’apparition d’une épilepsie dans 25 %
des cas (Lockyer, 1970) et 33 % des cas (Gillberg, 1987). La moitié¢ de ces
cas apparait dans I’enfance (Volkmar, 1990) et I’autre moitié¢ au moment de
I’adolescence (Deykin, 1979), mais les crises peuvent apparaitre a tout age.
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Ce début souvent tardif est assez caractéristique de 1’épilepsie de 1’autisme
par rapport a d’autres pathologies du systéme nerveux central. L’épilepsie a
I’adolescence représente un des seuls changements cliniques de ce trouble du
développement plutot stable dans le temps. Elle n’accompagne pas forcément
I’évolution d’une pathologie génétique et/ou neurologique associée, comme la
neurofibromatose ou la sclérose tubéreuse de Bourneville, mais peut apparaitre
«idiopathique ». Cependant, dans certains cas, I’apparition d’une épilepsie a
I’adolescence est contemporaine d’une régression des fonctions verbales et
intellectuelles (Lockyer, 1970).

Les crises les plus fréquemment rencontrées sont généralisées, tonico-
cloniques de type grand-mal ou partielles et complexes. Tous les types de
crises existent et plusieurs types peuvent coexister chez un méme sujet. On
doit accorder une mention spéciale aux spasmes en flexion, ou syndrome de
West, qui sont trés souvent retrouvés dans les cas d’association avec une
sclérose tubéreuse de Bourneville.

SIGNES ELECTROENCEPHALOGRAPHIQUES

L’interprétation d’un tracé EEG et les conclusions que 1’on peut en tirer
chez un enfant autiste sont rendues difficiles par plusieurs facteurs, matériels
et physiologiques :

— I’angoisse suscitée par les conditions de I’examen entraine des artefacts;

—le comportement des autistes est tres variable et peut changer au moment
de I’enregistrement.

11 faudra donc en tenir compte pour 1’établissement de corrélations entre
les données neurophysiologiques et les données cliniques.

D’une maniere générale, il n’est pas étonnant de retrouver plus d’anoma-
lies EEG que de crises cliniques chez les enfants autistes. La fréquence des
perturbations dépend de la méthode d’étude et, surtout, du nombre d’enregis-
trements effectués chez le méme enfant.

Dans une population de 147 enfants autistes sur la base d’au moins deux
enregistrements, Small (1975) va retrouver 65 % d’anomalies paroxystiques.
Dans cette population, I’importance du retard mental était corrélée a 1’exis-
tence d’anomalies EEG. D’autres études ont montré également que les
formes sévéres d’autisme avaient plus de risques d’avoir des anomalies EEG
(Tsai, 1982).

L’étude systématique la plus récente effectuée sur une grande échelle
chiffre les anomalies a 43 % (Tsai et coll., 1985).

Les anomalies comprennent des pointes diffuses ou focalisées, des ondes
lentes ou une activité paroxystique plus caractéristique. Les anomalies sont
le plus souvent bilatérales et, quand elles sont unilatérales, elles ne sont pas
localisées dans une région cérébrale précise.
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L’étude de '’EEG chez les enfants autistes se heurte au fait que bon
nombre de formes cliniques sont associées a des pathologies ou plus simple-
ment des troubles neurologiques.

C’est en tenant compte de ce biais que Briche et Guillemet (1995) ont
réalisé une étude comparative portant sur 96 autistes exempts de patholo-
gies neurologiques et 89 retardés sans autisme. Le tableau 6-II résume les
résultats, qui concordent avec ceux de la littérature. Les différences de
fréquence entre autistes et retardés ne sont pas statistiquement significa-
tives. Les autistes épileptiques avaient un quotient de développement plus
bas que les autistes non épileptiques. En revanche, dans le groupe des
retardés, le niveau intellectuel n’était pas li€ a la présence d’une épilepsie.
Parmi les formes d’épilepsies retrouvées chez les autistes, on relevait six
absences, huit crises grand-mal, une crise motrice partielle et une crise non
précisée. Ces types d’épilepsie étaient €galement retrouvés sans différence
significative chez les retardés. On retrouvait aussi, mais de fagon non signi-
ficative, une localisation préférentielle temporale des anomalies électriques
chez les autistes.

TABLEAU 6-1I. — Etude de Briche et Guillemet sur autisme et épilepsie.

Statut épileptique Autistes Retardés
Epilepsie clinique 17% 32%
EEG pathologique 25 % 37 %
Antécédents familiaux d’épilepsie 34 % 35%

PATHOLOGIES ASSOCIEES

Le tableau 6-III regroupe plusieurs pathologies connues pour avoir été
décrites en association avec 1’autisme. On s’apercoit que bon nombre de ces
pathologies, le plus souvent d’origine génétique, sont rares voire extréme-
ment rares et sont trés diversifiées. Cette liste est loin d’€tre exhaustive.

PROBLEMES METHODOLOGIQUES

Le probleme principal vient du fait que les différentes publications utilisent
des criteres diagnostiques variés ou figurent souvent des mentions floues
comme «syndromes autistiques» ou «signes d’autisme». Le phénotype
comportemental n’est peut-étre pas exactement celui de I’autisme comme
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dans certaines études sur le syndrome de I'X fragile (cf. au chapitre 3, la
section consacrée a ce syndrome).

La encore, I’approche méthodologique et la valeur diagnostique changent
selon que 1’on découvre une pathologie associée chez un autiste connu ou au
contraire que 1I’on diagnostique des signes d’autisme chez un patient présen-
tant un syndrome génétique.

Certaines conclusions hétives sur les relations de cause a effet entre ces
pathologies génétiques et l'autisme ont été séverement critiquées par
plusieurs auteurs notamment d’orientation psychanalytique.

Le facteur déterminant la valeur étiologique de telles pathologies est
représenté par la fréquence de leur association avec I’autisme. On s’attend
donc a ce que I’association d’un syndrome génétique tres rare avec I’autisme
(lui-mé&me rare) soit exceptionnelle. Or 1’association a plusieurs pathologies,
dont la sclérose tubéreuse de Bourneville, est beaucoup plus fréquente que
ne le laisseraient supposer les probabilités.

Le raisonnement physiopathologique et étiopathogénique reste toutefois
difficile comme nous le verrons pour la sclérose tubéreuse de Bourneville.

PATHOLOGIES GENETIQUES

Les rapprochements intéressants avec I’autisme concernent deux aspects :
le phénotype comportemental et les supports étiopathogéniques de ces mala-
dies rares.

Phénotype comportemental

Une maladie comme le syndrome de Williams est décrite maintenant avec
un phénotype psychologique et comportemental particulier qui associe :

— des difficultés d’apprentissage séveres pour 55 % des enfants concernés,
modérées pour 40 %, et faibles (a la limite inférieure de la normale) pour les
5 % restants. Les capacités verbales apparaissent supérieures aux capacités
visuo-spatiales et motrices. Cependant, ce langage présente des particula-
rité€s. La compréhension est souvent plus limitée que 1’expression, qui tend a
étre fluente, grammaticalement correcte, mais souvent pseudomature et
utilisée de maniere stéréotypée;

—des relations sociales préservées. Ils peuvent étre désinhibés sociale-
ment, tournés affectivement vers les adultes et sensibles aux sentiments
d’autrui. Leurs capacités verbales et leurs compétences sociales font parfois
surestimer leurs capacités cognitives;

—des troubles du comportement. Ce sont des enfants distractibles, hype-
ractifs, ayant des troubles de 1’attention, anxieux, chez lesquels on retrouve
des obsessions et des particularités sensorielles (90 % sont sensibles a
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certains sons comme ceux du lave-linge ou du tonnerre). Ces caractéristiques

psychologiques, comportementales et émotionnelles, persistent a 1’Age
adulte.

Le phénotype comportemental du syndrome de Williams n’est donc pas
particulierement caractéristique de l’autisme. Il s’en éloigne méme par
I’inversion du rapport entre les capacités de langage et les capacités visuo-
spatiales. Certains traits peuvent quand méme étre rapprochés des particula-
rit€s autistiques (obsessions, persévérations, difficultés avec les pairs,
balancements du corps et autres comportements répétitifs que 1’on voit chez
les sujets anxieux).

Dans le syndrome de Cornélia de Lange, des comportements autistiques
sont parfois décrits comme un manque de contacts sociaux, un rejet du
contact physique, des réactions inappropriées aux sons ou a la douleur, des
mouvements stéréotypés et des automutilations. Les individus moins touchés
ont souvent une intolérance aux changements. Quelques enfants sont faciles
a vivre mais la plupart sont irritables, distractibles, instables avec des
comportements autoagressifs parfois majeurs.

Le phénotype comportemental et psychologique du syndrome de Prader-
Willi est trés caractéristique. Sur le plan moteur, il existe des difficultés de
coordination et d’équilibre. Sur le plan du langage, les erreurs d’articulation
(semblant liées a I’hypotonie et la dysmorphie) sont a I’origine d’un langage
inintelligible avec hypernasalité. Les capacités cognitives sont a la limite
inférieure de la normale, avec cependant un profil inhabituel : les sujets
porteurs d’un syndrome de Prader-Willi ont des capacités dans la perception
et I’organisation visuelle et dans la réalisation de tiches académiques telles
que la lecture, le vocabulaire, les puzzles. L’analyse des informations audi-
tives, I’analyse séquentielle, les mathématiques, 1’écriture, les mémoires
auditive et visuelle a court terme sont déficientes.

Sur le plan comportemental et émotionnel, aprés deux années ou les
enfants sont calmes, passifs, affectueux, apparaissent des automutilations
(piqres, scarifications pouvant étre a I’origine d’infections cutanées graves),
des acces de rage et agressivité, une labilité émotionnelle. Les agressions et
difficultés sont en partie liées a I’appétit insatiable de ces enfants (recherche
active de nourriture, vol, voire consommation d’aliments non comestibles)
mais peuvent s’étendre a toute situation. Elles persistent a 1’dge adulte,
accompagnées d’anxiété et de comportements obsessionnels et compulsifs.
Des symptomes psychiatriques tels que des hallucinations, des syndromes
dépressifs et des tentatives de suicide sont rapportés. Entre les épisodes de
comportements difficiles, ce sont des personnes coopérantes, placides mais
immatures, isolées, ayant des difficultés dans les relations sociales.

Ces derniers points ainsi que la maladresse motrice peuvent étre comparés
avec certains éléments du syndrome d’ Asperger.
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TABLEAU 6-II1. — Principales pathologies génétiques, neurologiques,
métaboliques associées a I’autisme.

Pathologies associées

Principales publications

Phacomatoses

Neurofibromatoses
Hypomélanose de Ito
Scérose tubéreuse de Bourneville

Gillberg (1984)
Akefeldt (1991), Zapella (1992)
Hunt (1993), Smalley (1995)

Syndromes rares

Achondroplasie

Association CHARGE

Syndrome d’ Aarskog

Syndrome d’Angelman

Syndrome d’ Ascher

Syndrome de Coffin-Siris
Syndrome de Cohen

Syndrome de Cornélia de Lange
Syndrome de Goldenhar

Syndrome de Joubert

Syndrome de Laurence Moon-Bardet-Bied]
Syndrome de Moebius

Syndrome de Noonan

Syndrome de Prader-Willi
Syndrome de Rubinstein-Taybi
Syndrome de Shapiro

Syndrome de Sotos

Syndrome de Waardenburg
Syndrome de Wiedmann-Beckwitt
Syndrome de Williams

Maladie de Pelizaeus Mertzbacher
Dysostose cranio-faciale de Crouzon
Dystrophie musculaire de Duchenne
Maladie de Gille de la Tourette

Gillberg (1984)

Fernell (1999)

Lenoir (1989)

Steffenburg (1992), Gillberg (1993)
Bodier (1999)

Hersh (1982)

Howlin (2001)

Knobloch (1975)

Landgren (1992)

Holroyd (1991), Ozonoff (1999)
Gillberg (1985)

Gillberg (1984), Ornitz (1977)
Paul et coll. (1983)

Lenoir (1989)

Lenoir (1989)

Bodier (1999)

Zapella (1990)

Bodier (1999)

Lenoir (1989)

Reiss (1985), Gillberg (1994)
Bodier (1999)

Bodier (1999)

Komoto (1984), Steffenburg (1991)
Realmuto (1982), Barabas (1983)

Maladies métaboliques

Phénylcétonurie

Histidinémie
Anomalies du métabolisme des purines

Acidoses lactiques
Mucopolysaccharidoses (I et IIT)
Hypothyroidie congénitale
Hypopituitarisme

Friedman (1969), Lowe (1980), Knobloch
(1975)

Rutter (1971)

Becker (1980), Coleman (1976), Jacken
(1984),

Stubbs (1982), Lis (1976)

Coleman (1985)

Coleman (1976)

Gillberg (1992)

Gingell (1996)

Le syndrome d’Angelman est marqué par un retard profond ou sévere
portant en particulier sur le langage. Les enfants ne parlent souvent pas du tout
ou n’acquierent pas plus de trois mots. La question d’une dyspraxie orale sous-
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jacente se pose. Les capacités sociales et de communication sont déficientes.
Cependant, certains utilisent des moyens de communication non verbaux ce
qui suggere des capacités de compréhension supérieures a I’expression.

L’affect est gai, avec des acces de rires ou sourires facilement provoqués,
parfois inappropriés. Les claquements et battements de mains sont fréquents,
en particulier au cours de la marche ou lors de phases d’excitation. Quelques
acces d’agressivité et colere sont parfois notés. Un intérét particulier pour
I’eau, la musique, les miroirs et le plastique s’inscrit dans ce syndrome. Le
sommeil, au départ difficile a initier et maintenir, s’améliore avec 1’age.

Les cas d’association avec 1’autisme conservent le retard important mais
perdent les facultés de communication non verbale et les affects gais (Debuly,
1997).

Supports étiopathogéniques

Depuis 1’accélération des recherches sur le génome humain, les équipes
publient régulierement leurs découvertes sur les mécanismes génétiques en
jeu et la localisation des geénes en cause dans ces maladies. Certains genes
pourraient étre impliqués a la fois dans le déclenchement de ces pathologies
et dans I’apparition d’un syndrome autistique.

Ainsi, le chromosome 15 partage une responsabilité dans le syndrome de
Prader-Willi, le syndrome d’ Angelman, et dans quelques cas d’autisme (voir
les anomalies chromosomiques).

Pour le syndrome de Prader-Willi, on retrouve dans 85 % des cas une
délétion ou un réarrangement complexe du fragment proximal du bras long
du chromosome 15 paternel (15q11-13). Un geéne a récemment été identifié
au niveau de la région critique (SNRPN : Small Nuclear Ribonucleoprotein
Polypeptide N). 11 devient gene candidat pour ce syndrome. Presque tous les
autres cas proviennent d’une disomie maternelle du chromosome 15.

Pour le syndrome d’Angelman, on retrouve dans 60 % a 75 % des cas soit
une délétion du bras long du chromosome 15 d’origine maternelle (15q11-
q13) soit, dans quelques cas beaucoup plus rares, une translocation ou inver-
sion toujours au niveau du chromosome 15 maternel ou enfin, encore plus
rarement, une disomie 15.

SIGNES MORPHOLOGIQUES MINIMES

En dehors des pathologies génétiques bien identifiées, il existe chez
certains autistes des traits morphologiques particuliers dont la valeur patho-
logique reste discutée mais qui méritent d’étre notés.

Parmi ces signes mineurs, on peut mentionner 1’hypertélorisme, I’'implantation
basse des oreilles, des syndactylies partielles (Coleman, 1976). D’autres auteurs
citent une discrete dysmorphie de la partie médiane du visage (Bailey, 1995).
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Depuis quelques années, les recherches ont montré la présence fréquente
d’une macrocéphalie chez les enfants autistes. Elle a été ainsi retrouvée entre
14 % et 25 % des cas d’autisme (Bolton, 1994 ; Bailey, 1993 et 1995 ; Wood-
house, 1996). Fombonne et coll. (1999) retrouvent également une
macrocéphalie chez 16,7 % d’autistes. Cette macrocéphalie n’est pas liée au
sexe, a la sévérité de 1’autisme, au retard mental ou a des troubles neurologi-
ques associés. La microcéphalie retrouvée chez 15,1 % des enfants du méme
échantillon se retrouve au contraire plus fréquemment dans les formes asso-
ciées a un retard mental ou a des pathologies neurologiques et/ou génétiques.
Lainhart et coll. (1997) ne retrouvent pas non plus de corrélations entre la
macrocéphalie et un profil particulier d’autisme mais ils montrent que cette
macrocéphalie n’existe pas a la naissance et apparait plus tard.

Tempérant ces résultats, Ghaziuddin et coll. (1999) ne trouvent pas de
différences pour la macrocéphalie entre un groupe d’autistes et un groupe
d’hyperactifs instables. Les autistes avec macrocéphalie se caractérisaient
d’ailleurs par un comportement hyperactif et impulsif.

UN MODELE DE PATHOLOGIE ASSOCIEE :
LA SCLEROSE TUBEREUSE DE BOURNEVILLE

Il semble pertinent d’isoler cette pathologie «associée» a 1’autisme pour
plusieurs raisons (Reich, 1997) :

—son «association» a I’autisme semble la plus fréquente et la plus solide
des pathologies génétiques. Sa place de pathologie associée «privilégiée »
grandit d’autant plus que les critiques distinguent de plus en plus le phéno-
type comportemental de I’X fragile de celui de 1’autisme;

— les deux pathologies peuvent étre elles-mémes associées a des manifes-
tations épileptiques;;

—les genes impliqués dans la sclérose tubéreuse de Bourneville (STB) ont
un rdle important dans le développement du systeéme nerveux central.

Généralités

La sclérose tubéreuse de Bourneville est un syndrome neurocutané qui se
traduit par des tumeurs bénignes, les hamartomes disséminées dans de
nombreux organes : le cerveau, ’ceil, la peau, le cceur, le rein. La présence
d’une épilepsie est fréquente, notamment sous la forme de spasmes en flexion.

Le phénotype comportemental comprend : des signes d’autisme, des trou-
bles de ’attention avec hyperactivité, des troubles du comportement avec
agressivité, des troubles anxieux.

Sa prévalence est estimée a un pour 6 000 (Osborne, 1991). Son mode de

transmission est autosomal dominant avec expressivité variable mais péné-
trance souvent complete (Gomez, 1988).
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On connait actuellement deux genes TSC (Tuberous Sclerosis Complex)
concernés :

—le TSCI situé sur le chromosome 9 en 9q34 (Fryer, 1987);
—le TSC2 situé sur le chromosome 16 en 16q13 (Kandt, 1992).

Ces deux genes se partagent a part égale 50 % la responsabilité des 1ésions
de la STB. Dans pres de deux tiers des cas, il s’agit d’'une mutation de novo
dans un des deux génes (Halley, 1996). Le role du TSCI n’est pas encore
totalement connu (van Slegtenhorst, 1997). Il code une protéine, 1’ hamar-
tine, dont la fonction reste a définir. 7SC2 code la tubérine, protéine qui
régule négativement certaines cascades de transmission des signaux de crois-
sance cellulaire. A ce titre, TSC2 est considéré comme un géne suppresseur
de tumeur. Le défaut de synthese de tubérine dans la STB explique donc le
développement des hamartomes.

Sclérose tubéreuse de Bourneville et autisme

Plusieurs études ont recherché un syndrome autistique a partir d’échantillons
de patients STB. Les taux sont trés variables et s’étendent de 17 % a 68 %. Dans
les études récentes (Smalley, 1992 ; Gutierrez, 1998 ; Gonzalez, 1993 ; Bolton,
1997), cette fourchette se réduit entre 22 % et 29 % avec une moyenne a 25 %.
Toutefois, si on élargit les criteres diagnostiques a 1’ensemble des troubles
envahissants du développement, on atteint la fréquence de 44 %. Seul Gillberg
(1994) trouve des chiffres qui s’élevent a 61 % pour I’autisme au sens strict et a
86 % pour les troubles apparentés, mais ses populations sont plus retardées.

A Tinverse, on retrouve une STB chez 1% a 3 % des autistes (Smalley,
1992). Pour Gillberg et Coleman (1992) ce taux est un peu plus élevé, a 4 %.
Si on sélectionne des autistes épileptiques, ce taux augmente encore : entre
8% et 14 %.

Cette fréquence de 2 % en moyenne est trés largement supérieure (200 a
300 fois) aux chiffres attendus par le seul effet du hasard. En effet, ’associa-
tion de la STB (dont la prévalence est de un pour 6 000) avec I’autisme (dont
la prévalence est de un pour 2 000) devrait se retrouver avec une fréquence
de 1/6 000 x 1/2 000 = 1/12 000, c’est-a-dire 0,0083 %.

Etudes cliniques des cas d’association

Le sex-ratio de la STB est proche de 1 (Ahlsen, 1994). Le sex-ratio de
I’autisme est de 3 a 4 garcons pour une fille. Or le sex-ratio des cas d’autisme
associés a une STB est aussi égal a 1.

On sait que les filles autistes ont tendance a avoir plus de retard mental ou
de troubles neurologiques associés. Cependant, les cas d’autisme associés a
une STB ne sont pas tous retardés.

Gutierrez (1998) a étudié la fréquence des troubles anxieux chez les
parents et dans la fratrie de patients STB avec autisme comparée a celle
observée chez les apparentés des patients STB sans autisme. Les résultats
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montrent une fréquence plus élevée de troubles phobiques dans les familles
des STB avec autisme que dans celles des STB sans autisme. Le biais
commun avec les autres études familiales concerne la mesure du stress
engendré par la vie quotidienne partagée avec un enfant autiste.

Une hypothese de travail intéressante consiste a comparer la nature et la
topographie des 1ésions neurologiques entre des patients STB sans autisme et
des STB avec autisme pour en déduire, éventuellement, la participation de
territoires cérébraux spécifiques dans 1’autisme. Les études de Curatolo
(1987) et de Jambaqué (1991) en imagerie cérébrale ne montrent, hélas!, que
des Iésions disséminées chez des cas de STB avec autisme. Dans d’autres
études d’imagerie, les STB avec autisme présentent plus de 1ésions tempo-
rales que les STB sans autisme (Bolton, 1997; Smalley, 1995). La seule
différence topographique spécifique entre une sceur atteinte de sclérose tubé-
reuse avec autisme et son frere atteint de sclérose tubéreuse sans autisme
résidait dans 1’existence de l1ésions de la téte du noyau caudé gauche et du
fornix droit chez la sceur (Williamson, 1995).

Mécanismes étiologiques

Le tableau 6-1V représente les trois types de modeles reliant la STB a
I’autisme et développés par Smalley (1998).

Dans le modele 1, un gene participant au développement neuronal précoce
va provoquer a la fois des atteintes tumorales liées a la STB et des 1ésions
dans des régions cérébrales impliquées dans 1’autisme.

Dans le modele 2, des liens étroits (linkage) unissent le géne de la STB et
le ou les génes de I’autisme, expliquant ainsi la fréquence de 1’association.

Dans le modele 3, le géne de la STB est entierement et seul responsable
des 1ésions tumorales, du retard mental et de 1’épilepsie. La combinaison de
ces atteintes, leurs intensités et leurs localisations pourraient expliquer
I’apparition secondaire d’un autisme. Ce modele ne fait donc pas intervenir
de genes spécifiques a I’autisme.

TABLEAU 6-1V. — Modcles étiologiques reliant la STB a I’autisme.

Modeles Arguments positifs

1. Role direct et unique d’un geéne a la fois | Sex-ratio (STB + autisme) = 1
pour I’autisme et la STB Les cas (STB + autisme) ne sont pas tous
associés a un retard mental

2. Un géne impliqué dans I’autisme est en | Etudes familiales retrouvant des troubles

relation avec le géne de la STB (linkage) | anxieux chez les (STB + autisme)
Chromosome 16 retrouvé dans les études
familiales de linkage

3. L’autisme est une conséquence des Sex-ratio (STB + Autisme) = 1
1ésions provoquées par la STB
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Sur un plan clinique, on retiendra que la présence d’un retard mental et
d’une épilepsie (surtout des spasmes en flexion) chez un sujet porteur d’une
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STB augmente ses risques d’avoir un autisme associé.

Le tableau 6-V représente une liste non exhaustive d’anomalies chromo-
somiques décrites chez des sujets autistes. Ces publications concernent
souvent des cas isolés, sauf pour la trisomie 21. C’est la raison pour laquelle
nous n’avons pas cité les auteurs. On remarque que tous les chromosomes,

ANOMALIES CHROMOSOMIQUES

sauf le 14, peuvent présenter des anomalies.

TABLEAU 6-V . — Principales anomalies chromosomiques dans I’ autisme.
Chromosome Nature de I’anomalie
Gonosomes X fragile, site fragile Xp22, XO (syndrome de Turner), XXX
XouY Syndrome de Klinefelter (XXY)
Y long, Y isodicentrique (2 centromeres), XYY
1 Délétion 1p35
2 Délétion 2q37 et 2q35, site fragile 2q13
3 Inversion/délétion 3p13
4 Translocation t4/10
5 Délétion du bras court, délétions terminales 5p14 et 5p15
Translocation réciproque t(5q/11q), translocation t(5;7)(q14;q32)
Matériel extrachromosomique sur le bras court du 5 (46XY, 5p+)
6 Trisomie 6 partielle 6p, sites fragiles 6p23 et 626
7 Translocation t(1,7;21)(p22,q;q)
Translocation 7q11.2
Délétion 7p21 inversion 7p13p21
8 Trisomie partielle ou mosaique 8q
Translocation t(X;8)(p22.13;q22.1)
9 Délétion partielle du bras court p
Translocation t9/17
10 Translocation t4/10
11 Translocation t5p/11p
12 Translocation t(4;12)(q21.3;q15),
13 Trisomie 13, délétion des bandes q12,13,14 et du bras court p
15 Délétion 15q11-13, tétrasomie partielle 15q11-q13
16 Inversion/duplication 16q13q22, site fragile 16923
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TABLEAU 6-V (suite). — Principales anomalies chromosomiques dans I’ autisme.

Chromosome Nature de I’anomalie
17 Délétion 17p11.2, translocation t9/17
18 Délétion interstitielle
19 Translocation t(17;19)(p13.3;p11)
20 Translocation 20/22 et 7/20, délétion interstitielle 20p
21 Trisomie 21
22 Trisomie 22, translocation-délétion 22q13.3, chromosome en anneau

Les cas d’association entre trisomie 21 et autisme sont relativement nombreux
(Howlin, 1995), bien que le phénotype comportemental du syndrome de Down
ne comporte pas habituellement de troubles du contact. En effet, la description
classique (Down, 1866) de la psychologie des trisomiques 21 comprend, outre le
retard variable :

— des capacités d’imitation et de mimétisme;;

—un sens développé du ridicule, de I’humour, du rire;

—un contact social amical et/ou chaleureux;

— une tendance a I’entétement (ils doivent étre éduqués avec tact);

—une propension aux monologues solitaires et répétitifs sur des sujets
réels ou imaginaires.

L’image d’Epinal du trisomique attachant et taquin a été néanmoins
tempérée par les résultats de plusieurs études montrant 1’existence de troubles
du contact méme si ces derniers ne sont pas «autistiques» (cf. «Phénotype
comportemental » au chapitre 3).
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7 | FACTEURS GENETIQUES

ETUDES DE JUMEAUX

La procréation étant exceptionnelle, voire inexistante chez les autistes,
I’absence de descendance rend difficile les études de transmission familiale.

Les études de jumeaux, déja utilisées dans d’autres pathologies psychiatri-
ques comme la schizophrénie, sont de bons moyens pour différencier les
facteurs génétiques des facteurs d’environnement. En effet, ces études
comparent la concordance pour une pathologie définie entre des jumeaux
monozygotes censés partager le méme génome et des jumeaux dizygotes qui
n’ont pas plus ni moins de matériel génétique en commun que des fréres et
sceurs non jumeaux. Cependant, contrairement a ces derniers, les jumeaux
dizygotes sont supposés partager le méme environnement intra-utérin
(Folstein, 1996).

Ce type d’étude pose des problémes de recrutement car la probabilité
d’association de deux éventualités rares comme la gémellité et I’autisme est
faible.

Malgré la solidité apparente de la méthode des jumeaux, plusieurs criti-
ques ont été formulées. Certains pensent que la gémellité est un
phénomene biologique pathologique en soi et ne peut servir de base objec-
tive pour des études. D’autres estiment que 1’environnement intra-utérin
n’est pas totalement identique pour deux jumeaux qu’ils soient mono- ou
dizygotes, notamment pour ce qui concerne la vascularisation. Enfin, les
auteurs psychanalystes trouvent que les interactions affectives et sociales
difféerent entre des vrais et des faux jumeaux et qu’un jumeau autiste, par
exemple, peut influencer son cojumeau d’une facon ou d’une autre. Pour
éliminer le facteur d’environnement psychologique, il faudrait séparer des
la naissance les jumeaux et les élever dans des milieux psychosociaux
identiques. Les treés rares études d’adoption ne réunissent méme pas toutes
ces conditions.

Le tableau 7-1 résume les quatre principales études de jumeaux.
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TABLEAU 7-1. — Etudes de jumeaux dans I’autisme.

L Autisme Troubles sociaux,
Eiudes ‘ Crtterfzs cognitifs
diagnostiques
MZ DZ MZ DZ

Folstein (1977) | Autistes 36 % 0% 82 % 10 %

Autistes atypiques

Criteres de Kanner et Rutter
Ritvo (1985) Autisme 95 % 23 %

(Research Diagnostic Criteria)
Steffenburg Autisme (DSM-IIIR) 91 % 0% 91 % 0%
(1989)
Bailey (1995) | Autisme (ICD-10) 69 % 0% 87 % 9 %

ETUDE DE FOLSTEIN ET RUTTER (1977)

Il s’agit de la premiere grande étude détaillée et controlée. Sur onze paires
de monozygotes quatre sont concordantes pour 1’autisme soit 36 %, tandis
que sur dix paires de dizygotes, zéro, soit 0 %, sont concordantes. La diffé-
rence est significative a p < 0,005.

Dans un second temps les auteurs vont élargir les criteres diagnostiques de
I’étude en prenant en compte I’existence de troubles cognitifs, de retards, et
de troubles du langage.

Ils obtiennent alors 82 % de concordance pour les monozygotes et 10 %
pour les dizygotes.

ETUDE DE RITVO ET COLL. (1985)

Les résultats montrent une concordance pour I’autisme de 95 % chez les
monozygotes contre seulement 30 % chez les dizygotes. Ces données, diffé-
rentes des autres études de jumeaux, sont pour 1’auteur compatibles avec une
transmission autosomale récessive.

Cependant cette étude est actuellement controversée et n’est pas souvent
prise en compte en raison d’erreurs méthodologiques et notamment d’un
biais de recrutement.

ETUDE DE STEFFENBURG ET COLL. (1989)

Cette étude retrouve 91 % de concordance pour 1’autisme chez les mono-
zygotes contre 0 % chez les dizygotes. En étendant les criteres aux désordres
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cognitifs, la concordance passe de 91 % chez les monozygotes a 30 % chez
les dizygotes.

ETUDE DE BAILEY ET COLL. (1995)

Cette étude confirme les résultats de Folstein-Rutter et de Steffenburg
avec 87 % de concordance pour I’ensemble autisme et/ou désordres cognitifs
et/ou troubles des interactions sociales chez les monozygotes contre 9 %
chez les dizygotes.

La synthese de ces travaux conclue & une différence significative entre les
mono- et les dizygotes, indépendamment des facteurs périnatals, ce qui
suggere une transmission génétique. La concordance pour 1’autisme n’atteint
jamais 100 % chez les monozygotes. La transmission génétique est certaine-
ment hétérogene et d’autres facteurs doivent intervenir. Ainsi le role des
facteurs gravidiques et périnatals peut étre envisagé chez les cojumeaux
autistes comparés a leurs jumeaux sains.

L’écart significatif entre les monozygotes et les dizygotes permet d’estimer
I’héritabilité de I’autisme a 90 % (Szatmari, 1998). Le poids des facteurs
génétiques dans I’autisme est donc plus fort que dans d’autres pathologies
psychiatriques comme I’éthylisme, la schizophrénie, et les troubles bipolaires
(Faraone, 1995 ; Ferguson, 1997; Wahlberg, 1997).

La concordance pour les troubles cognitifs et du langage suggere un conti-
nuum génétique des pathologies qui irait de la forme la plus grave, 1’autisme,
a des formes plus 1égeres dans le domaine cognitif comme des troubles des
apprentissages, ou dans le domaine du comportement comme des difficultés
dans les interactions sociales.

Vi

ETUDES FAMILIALES

Elles essaient de mesurer au sein des familles d’autistes plusieurs parame-
tres laissant supposer des facteurs de transmission génétique. Le premier
objectif a été de rechercher d’autres cas d’autisme parmi les fratries.

Les études se sont ensuite élargies selon deux axes :

—un axe «historique et géographique » avec 1’extension aux parents et a la
famille plus éloignée comme les parents de deuxieéme ou troisieme degré ;

—un axe «psychologique et cognitif» avec la prise en compte progres-
sive d’autres formes plus légeres de troubles du développement (lesser
variant), de comportements particuliers (phénotypes élargis), de troubles
des apprentissages, de profils cognitifs particuliers, de traits de personnalité
ou de troubles psychiatriques.
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ETUDES DE LA RECURRENCE DE L’AUTISME
ET DES AUTRES TROUBLES ENVAHISSANTS
DU DEVELOPPEMENT

Dans les fratries

La plupart des études trouvent une fréquence d’autisme de 2 % a 5 % dans
la fratrie d’un enfant autiste (Hanson, 1976; Folstein, 1977; August, 1981;
Minton, 1982 ; Gillberg, 1985).

Seules quelques études different : Spence et coll. (1985) avec un taux
élevé de 9 % et Ritvo (1985) avec un taux estimé a 19 % (mais il s’agit d’un
effet de recrutement). A I’opposé, Kolvin (1971) ne retrouve pas d’augmen-
tation du risque dans la fratrie.

Si on combine toutes les études de 1981 a 1995, on trouve une moyenne a
2,2%. Le risque est donc 50 a 100 fois plus grand que dans la population
générale.

Quatre études ont découvert des formes non autistiques de troubles enva-
hissant du développement (TED) dans les fratries. La moyenne de ces études
donne une fréquence de 3,6 % pour ces troubles apparentés et une fréquence
totale moyenne pour 1’ensemble des TED de 5%. Par exemple, 1’étude
récente de MacLean (1999), utilisant des criteres diagnostiques DSM-1V,
trouve dans les fratries d’autistes la ditribution suivante de TED : trouble
autistique 78 %, syndrome d’ Asperger 6 %, autisme atypique 16 %.

Chez les parents du deuxieme et du troisiéme degré

La fréquence «moyenne» de l’autisme retrouvée sur plusieurs études
familiales est de 0,18 % chez les parents du deuxieme degré et de 0,12 %
chez les parents du troisieme degré. On remarque ainsi que le risque chute
brusquement par rapport a la fratrie. DeLong (1988) retrouvait 1 % de cas
d’« Asperger» chez les parents du deuxieme degré d’enfants autistes.

ETUDES DES FORMES ATTENUEES
(LESSER VARIANT, PHENOTYPES ELARGIS)

En dehors de 1’autisme proprement dit et des autres troubles envahissants
du développement, on peut retrouver dans les familles d’autistes des symp-
tdomes comparables que ’on va qualifier plutét de formes atténuées ou
incompletes (lesser variant) quand ils sont regroupés ou de phénotypes élargis
quand ils sont isolés (Bailey, 1998).

Sil’on reprend la définition de la triade constituant le phénotype au sens strict,
narrow phenotype (Bolton, 1994), on peut distinguer les anomalies du compor-
tement social, les déficits de 1a communication et les comportements répétitifs.
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Anomalies du comportement social

En suivant I’évolution des jumeaux non autistiques des paires mono-
zygotes de Folstein (1977), on se rend compte que ces sujets présentent a
I’age adulte des troubles atténués des relations sociales (LeCouteur, 1996).
Cependant, on peut toujours se demander si le fait de devoir vivre avec un
jumeau autiste ou de devoir s’en occuper n’engendre pas des troubles réac-
tionnels et/ou d’adaptation.

Beaucoup d’études retrouvent une tendance a I’évitement, des troubles
des relations sociales, une pauvreté des relations amicale chez les parents
et/ou dans la fratrie des enfants autistes comparativement a des familles
témoins notamment des familles de trisomiques 21 (Bolton, 1994; Piven,
1997a; Murphy, 1998). Ces difficultés des interactions sociales apparaissent
en général deés I’enfance de ces apparentés, réduisant ainsi le biais des
facteurs de stress inhérents a 1’environnement particulier de ces familles.

Seule I’étude de Szatmari (1995) ne retrouve pas de différences significa-
tives par rapport aux controles sauf pour les relations amicales.

Déficits de la communication

Dans I’étude de jumeaux de Bailey et coll. (1995), on retrouve ces diffi-
cultés chez 50 % des monozygotes non autistes et chez seulement 10 % des
dizygotes non autistes. Dans 1’étude de Steffenburg (1989), 30 % des dizygotes
non autistes présentaient ce type de troubles. Plusieurs études montrent plus de
cas familiaux dans les familles d’autistes que dans les familles contrdles
(Bolton, 1994 ; Piven, 1997a et 1997b). Toutefois, trois études (Boutin, 1997 ;
Gillberg, 1992 ; Szatmari, 1993) sont négatives.

Comportements répétitifs

Ils ont été moins étudiés que les deux parametres précédents dans les
familles d’autistes. Il semble qu’ils soient moins fréquents que ces derniers.
Bailey (1995) ne les retrouve pas chez ses jumeaux non autistes mono-
zygotes et dizygotes. En revanche, Bolton et coll. (1994) et Piven et coll.
(1997a) en font état.

ETUDES DES PHENOTYPES PSYCHIATRIQUES

Troubles anxieux

Tous les travaux évoquent la difficulté d’évaluer ce qui revient a I’environ-
nement et au stress de vivre avec un enfant autiste. Certaines études utilisent
des familles témoins d’enfants trisomiques 21 pour limiter ce biais mais
d’aucuns penseront qu’il est plus difficile de s’occuper d’un enfant autiste.
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Les mémes études citées précédemment retrouvent une augmentation
significative du risque de présenter des troubles anxieux pour les parents et
les fratries d’autistes par rapport a des familles témoins (Murphy, 1998 :
Piven, 1997b). En revanche, I’étude de Bolton (1998) est négative.

Sur un plan qualitatif, Piven et coll. (1991) retrouvent la distribution
suivante chez les parents d’autistes : anxiété généralisée 12,3 %, troubles
paniques 3,7 %, troubles phobiques 9,9 %. Smalley (1995) trouve des chif-
fres encore plus importants : 20 % de phobie sociale a la fois chez les parents
et dans les fratries.

Troubles de ’humeur

Quelques études montrent une augmentation du risque de troubles bipolaires
chez les parents et/ou dans les fratries (DeLong, 1988 ; DeLong, 1994) ou seule-
ment de dépressions majeures (Bolton, 1998 ; Piven, 1991 ; Smalley, 1995).

Autres troubles psychiatriques

Aucune étude n’a montré pour le moment de liens avec la schizophrénie
ou I’alcoolisme.

Le tableau 7-1II représente la moyenne des résultats précédents.

TABLEAU 7-11. — Fréquence des troubles du développement et des troubles psychiatriques
dans les familles d’autistes.

Fréquence
Pathologies
Fratrie Parents
Troubles envahissants | Autisme 2% a5%
du développement Autres TED 3.6%

Phénotypes élargis Troubles des relations sociales | 4% a 19 % 13 % a 46 %

Troubles de la communication | 6% a 16 % 1% a10%
Comportements répétitifs 3%
Troubles Trouble anxieux 20 % 20 %
psychiatriques Troubles de I’humeur 4%2a32% | 4%a32%

ETUDES DES PHENOTYPES NEUROPSYCHOLOGIQUES
ET/OU COGNITIFS

Les résultats des recherches cognitives s’appliquent aussi de plus en plus
aux études familiales pour tenter de définir un phénotype «cognitif» (c’est-a-
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dire un profil de fonctionnement particulier de la pensée) a risque. Nous
reprendrons les trois secteurs cognitifs classiquement perturbés dans 1’autisme.

Théorie de I’esprit

Ozonoff (1993) ne trouve pas de résultats significatifs dans les familles
d’autistes a la différence de Baron-Cohen et Hammer (1997) qui montrent
des capacités diminuées de théorie de I’esprit chez les parents d’enfants
autistes ou atteints du syndrome d’Asperger. D’autres études utilisant des
tests de reconnaissance des visages et/ou des émotions sont négatives
(Smalley, 1990; Szatmari, 1993).

Cohérence centrale

Les études expérimentales utilisent souvent le test des figures encastrées
(embedded figures, Shah, 1983) ou le Wechsler Block Design Test (Shah,
1993) que les autistes de bon niveau sont censés bien réussir. Les résultats
sont la aussi souvent contradictoires : positifs pour certains qui trouvent que
les parents d’autistes (Baron-Cohen, 1997) ou leur fratrie (Hughes, 1999)
réussissent plus vite les tests, et négatifs pour d’autres (Fombonne, 1997).

Fonctions exécutives

Les résultats sont encore tres hétérogenes, a la fois entre plusieurs études
et selon les tests utilisés (Wisconsin Card Sorting Test, ou WCST, et tour de
Hanoi). L’étude récente d’Hughes et coll. (1999) montre une diminution des
performances dans les fratries d’autistes.

ETUDES DES PHENOTYPES BIOLOGIQUES

Ces études reprennent les hypotheses concernant les perturbations des
neurotransmetteurs dans 1’autisme notamment la sérotonine. En effet, on sait
que 25 % a 33 % des autistes peuvent avoir un taux sanguin élevé de sérotonine
(Anderson, 1987) surtout dans les familles a cas multiples (Piven, Tsai, 1991).

Des travaux ont montré une €élévation de la sérotonine sanguine dans les
familles d’autistes qui présentaient eux-mémes une hypersérotoninémie
(Abramson, 1989; Cook, 1990; Leboyer, 1999). Ces parents ont tendance a
faire plus de dépressions ou de troubles obsessionnels compulsifs que des
témoins (Cook, 1994).

Dans une étude de biologie moléculaire, Cook et coll. (1997) ont montré
la possibilit¢é d’une transmission dans des familles d’autistes d’un des
variants du promoteur du gene du transporteur de la sérotonine. Mais ces
résultats n’ont pas été retrouvés par Klauck et coll. (1998).
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Une autre piste de recherche concerne la mesure du périmetre cranien
dans les familles d’autistes. En effet, nous avons déja vu qu’une sous-popu-
lation d’autistes se distinguait par une macrocéphalie. Quelques études ont
montré une augmentation du périmetre cranien chez les parents et dans les
fratries d’autistes (Stevenson, 1997).

ETUDES DE BIOLOGIE MOLECULAIRE

Les études familiales et surtout les études de jumeaux ont bien démontré
sur un plan clinique I’importance des facteurs génétiques dans la transmission
de I’autisme. Il reste cependant a définir les genes en cause et a les localiser
sur le génome. Or, d’une part, I’étiologie de 1’autisme apparait trés probable-
ment multifactorielle avec, pour les facteurs génétiques, des mécanismes
multigéniques et, d’autre part, les genes concernés dans le développement
neurobiologique sont treés nombreux et de surcroit pas tous connus.

La transmission de I’autisme ne suit donc pas les lois mendéliennes
d’hérédité méme si les résultats de 1’étude de jumeaux de Ritvo et coll.
(1985) pouvaient laisser supposer une transmission de type autosomale
récessive avec pres de 100 % de concordance chez les dizygotes (en fait
95 %) contre pres de 25 % chez les monozygotes (en fait 23 %). On sait
depuis qu’il existe des biais importants de recrutement dans cette étude.
Dans toutes les études de jumeaux, le taux de concordance pour les mono-
zygotes n’est jamais de toute maniere a 100 %, ce qui implique des facteurs
autres que génétiques.

La chute nette de la prévalence des troubles autistiques dans les familles
chez les parents du deuxieme ou troisieme degré suggere le role de plusieurs
genes interagissant de manicre variée. Au regard de la prévalence et de la
distribution dans les familles des troubles autistiques, Pickles et coll. (1995)
pense que trois & quatre loci au moins, voire dix, peuvent étre touchés.

Les geénes supposés étre impliqués dans 1’étiopathogénie de 1’autisme,
dénommés genes candidats, doivent répondre a la fois a un role dans le déve-
loppement neurobiologique embryonnaire, puisque 1’autisme se déclare
précocement, et en méme temps étre assez spécifiques pour rendre compte
de la pathologie. La recherche de tels genes est rendue difficile par plusieurs
données de base (Smalley, 1997) :

—’autisme n’a pas encore de pathogénie définie et celle-ci est slirement
complexe;

—il n’existe pas de marqueurs biologiques de la maladie pouvant orienter
vers un systeme neurobiologique ou neurophysiologique donné;

—les anomalies chromosomiques qui touchent une région génomique
spécifique sont assez rares.
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Les chercheurs en biologie moléculaire disposent de deux grands types de
méthodes complémentaires et souvent couplées : les études de paires de
germains atteints et les études d’association.

ETUDES DE PAIRES DE GERMAINS ATTEINTS,
OU ETUDES DE LINKAGE

Cette méthode repose sur le fait que les fréres et sceurs atteints par une
maladie ont plus de risque de partager des régions géniques en cause dans
cette maladie. Si un locus marqueur est li€é au gene maladie, les paires de
germains atteints auront donc un génotype identique au locus marqueur plus
souvent que ne le voudrait le hasard.

Pour deux germains, la chance de partager zéro, un ou deux alleles paren-
taux est respectivement de 25 %, 50 % et 25 %. Pour étudier la probabilité
d’une telle liaison, on compare la fréquence des paires de germains partageant
la méme distribution allélique parentale (dénommés Identical by Descent ou
IBD) avec la fréquence attendue en 1’absence de liaison en utilisant un test
statistique du chi-2. Cette comparaison détermine le MLS ou Maximum Likeli-
hood Score ratio (Risch, 1990) qui s’apparente a un load score.

Les techniques de laboratoire sont complexes et se servent de marqueurs
microsatellites qui sont des bindmes de deux mémes séquences de di-, tri- ou
tétranucléotides se retrouvant fréquemment et distribués au hasard dans le
génome. Ces marqueurs sont détectés par la méthode automatisée de PCR
(Polymerase Chain Reaction).

Cependant, la puissance relativement faible de cette méthode nécessite un
grand nombre de paires de germains autistes. Comme 1’autisme est une
pathologie rare et que la probabilité de deux germains atteints est encore plus
faible, on a df élaborer des projets multicentriques a échelle internationale.
Deux réseaux d’équipes pour la plupart européennes travaillent actuellement
dans cette direction. Il s’agit de :

—TIMGSAC ou International Molecular Genetic Study of Autism
Consortium (1998) coordonnée par E. Maestrini (1998) qui a retrouvé des
régions de liaison probable (avec un MLS > 1) sur dix chromosomes (1, 2, 4,
7,9, 10, 16, 17, 19, 22). La région la plus signifiante se trouve sur le bras
long du chromosome 7 dans la région 7q31-q35, puis dans la région 16p. 11
faut noter que cette étude n’a pas retrouvé dans 1’échantillon de la population
allemande de liaison significative dans la région 7ql1 pourtant concernée
pour le geéne du transporteur de la sérotonine 5-HTT. De méme, cette équipe
n’a pas trouvé de lien significatif entre des mutations au niveau du géne
MeCP?2 et I’autisme. Ces résultats suggerent une physiopathologie différente
entre 1’autisme et le syndrome de Rett (Beyer, 2003);
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—1le PARISS ou Paris Autism Research International Sibpair Study, étude
coordonnée par M. Leboyer et C. Gillberg, qui a retrouvé onze régions
suspectées (Philippe, 1999) dont six sont communes avec les études du
IMGSAC (2q, 49, 7q, 10q, 16p, 19p) et cinq sont nouvelles (5p, 6q, 15q11-
ql3, 18q, Xp). Les régions les plus signifiantes sont situées surtout en 6q et
dans une moindre mesure en 7q. On remarquera que la région 15q11-q13 est
impliquée dans le syndrome d’Angelman et le syndrome de Prader-Willi,
parfois associés a I’autisme. De méme, le chromosome 16 est impliqué dans
la sclérose tubéreuse de Bourneville.

Apres avoir identifié les régions suspectes, il faut pouvoir définir a une
plus petite échelle les genes concernés. Le repérage du ou des geénes est
d’autant plus difficile que la région candidate est étendue. La méthode
d’association vient alors compléter ces recherches.

ETUDES D’ASSOCIATION

Elles ont pour objectif de comparer la fréquence des alleles d’un gene
candidat chez des enfants autistes par rapport a une population d’enfants
témoins sains. En fait, la population témoin est souvent constituée par les
alleles non transmis des parents. Le TDT ou Transmission Disequilibrium
Test (Spielman, 1993) mesure si un allele marqueur est transmis par un
parent hétérozygote a un enfant atteint significativement plus souvent que le
nombre de fois ou il n’est pas transmis. Les enfants autistes étudiés doivent
répondre a des criteres diagnostiques trés rigoureux.

Enfin, la cartographie compléte du génome humain avec I’emplacement
précis des genes sur chaque chromosome en cours de réalisation dans
plusieurs centres internationaux permettra de mieux explorer les régions
suspectées et/ou, au contraire, de partir de ces genes comme candidats a
I’étiopathogénie de I’autisme. La cartographie du chromosome 22 qui vient
d’étre achevée est le premier exemple d’un tel projet (Dunham, 1999). Il
reste encore a connaitre le rdle de chaque géne dans la synthese des protéines
impliquées dans le développement du systéme nerveux central.

PRINCIPAUX GENES CANDIDATS ETUDIES

Certains supports biologiques et/ou génétiques ont été sélectionnés a partir
de modeles étiopathogéniques possibles déja étudiés.

L’hypothese dopaminergique est une des premiéres a avoir été retenue sur
des arguments comportementaux, biologiques et pharmacologiques. En
effet, quelques études ont montré dans une sous-population d’autistes une
élévation du taux d’HVA (acide homovanilique) urinaire, métabolite dérivé
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de la dopamine (Martineau, 1992). Six génes impliqués dans le fonctionne-
ment dopaminergique ont été étudiés. Il s’agit des genes de la tyrosine
hydroxylase, de la dopamine B-hydroxylase, du tryptophane hydroxylase, de
deux récepteurs de la dopamine DRD2 et DRD3, enfin du gene HRAS lié
génétiquement a la tyrosine hydroxylase et situé en 11p15.5. Les résultats
sont pratiquement tous négatifs (Martineau, 1994 ; Comings, 1995 ; Hérault,
1994). L’étude d’Hérault (1993 et 1995) retrouve cependant une association
avec deux marqueurs du gene HRAS dans une population d’enfants autistes.
Comings (1991) a également trouvé une association positive avec un
marqueur du géne DRD2 en 11q22-23 mais seulement dans un petit échan-
tillon d’enfants autistes.

L’hypothese sérotoninergique a des bases plus récentes. Heils (1996)
retrouve une élévation du taux sanguin de sérotonine et une augmentation de
la fonction du transporteur de la sérotonine plaquettaire. Les études de liaison
portant sur des polymorphismes du géne du transporteur de la sérotonine sont
cependant contradictoires : Cook et coll. (1997) montrent une association
entre ’autisme et le variant court du promoteur de ce gene, tandis qu’une
autre étude (Klauck, 1997) trouve une association avec le variant long.

L’hypothese d’un dysfonctionnement du systeme des opiacés a aussi été
étayée par des arguments cliniques, biologiques — augmentation du taux de
B-endorphine dans 1’autisme (Leboyer, 1994) — et pharmacologiques
— amélioration des enfants traités par un antagoniste opiacé, la naltrexone
(Leboyer, 1992). Des genes impliqués dans la synthése ou le métabolisme
des opiacés tels que ceux de la pro-opiomélanocortine, la proenképhaline, la
prodynorphine, la proconvertase de type 2, sont en cours d’étude.

Parmi les nombreux genes du développement, trois ont été étudiés par
Petit et coll. (1995). 11 s’agit de I’homéogene EN2, impliqué dans le dévelop-
pement du cervelet, et de deux facteurs de croissance neuronaux, 1’insuline
INS et le facteur de croissance IGF2 (Insuline-like Growth Factor). Seul le
gene EN2 parait associé a I’autisme.

Le chromosome X a particulierement attiré 1’attention des chercheurs. En
effet, le sex-ratio largement en faveur des garcons peut faire supposer un
support génique localisé sur I’X. La contribution du syndrome de I'X fragile
pour expliquer cette différence va en diminuant. En effet, on le retrouve main-
tenant, comme nous 1’avons vu précédemment, associé dans seulement 4 %
environ des cas d’autisme. L’étude de paires de germains autistes effectuée
par Hallmayer (1996) ne retrouve pas de liaison significative, contrairement a
I’étude de Petit (1996).

Enfin, d’autres liens étiopathogéniques moins évidents peuvent étre
discutés au cas par cas. Ainsi, Ishikawa-Brush et coll. (1997) ont décrit un cas
de patient présentant a la fois un autisme et une translocation X :8 concernant
la région du gene du Gastrin Releasing Peptide Receptor (GRPR) située en
Xp22.13. La fonction de ce géne est complexe et concerne a la fois 1’appareil
digestif et la modulation de I’activité neuronale.
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L’équipe du PARISS a trouvé dans des fratries relevant du spectre autis-
tique deux genes liés a I'X (NLGN3 et NLGN4) codant la neuroligine,
molécule impliquée dans la transmission synaptique (Jamain, 2003). Enfin
tres récemment la méme équipe a retrouvé dans une sous-population
d’enfants autistes une mutation du geéne SHANK3 situé sur le
chromosome 22q13 (Durand et coll, 2007).

Une autre région intéressante concerne le chromosome 15 pour plusieurs
raisons cliniques et biologiques. En effet, la région 15q11-q13 est impliquée
dans le syndrome d’Angelman (ou le chromosome perturbé est d’origine
maternelle) et le syndrome de Prader-Willi (ou le chromosome perturbé est
d’origine paternelle), qui sont parfois associés a un syndrome autistique.
D’autre part, nous venons de voir qu’une des études internationales de paires
de germains autistes avait montré une liaison significative en 15q11-q13 en
dehors de la présence d’un des syndromes cités ci-dessus. Les geénes localisés
dans cette région semblent donc particulierement intéressants a répertorier.

Le chromosome 7 est une cible actuellement trés convoitée car il est
souvent retrouvé dans les études.
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&8 | DIAGNOSTIC PRECOCE

Parmi les progres les plus marquants de ces dernieres années dans le
domaine de I’autisme figurent les travaux cliniques sur les signes précoces.
La description de ces signes a d’abord été rétrospective et relativement gros-
siere. Puis, les enfants étant vus de plus en plus tot, cela a permis de mieux
connaitre les manifestations initiales et la diversité des formes cliniques
rencontrées. Les problemes de diagnostic différentiel (frontiere) se posent
différemment au fur et a mesure que le clinicien examine des enfants plus
jeunes. Dans la pratique, on considere plutot aujourd’hui 1’autisme au sein de
I’ensemble des troubles du développement, surtout chez le tout-petit. Si un
diagnostic syndromique complet n’est le plus souvent ni possible ni méme
souhaitable avant dix-huit mois-deux ans, il est en revanche nécessaire de
réunir des cet age les meilleures observations de tous les domaines du déve-
loppement et des pathologies associées.

Pour cela, le médecin de famille a évidemment un rble déterminant
puisqu’il est le premier consulté. L’examen de trés jeunes enfants permet de
développer une sémiologie spécifique des troubles de la communication
caractéristiques de 1’autisme. Il montre aussi que plusieurs de ces symptomes
ont vraisemblablement la signification de troubles neurophysiologiques et/ou
perceptifs. Enfin, il permet de mieux distinguer les troubles primaires des
troubles secondaires (comportement difficile) qui sont davantage évitables
ou curables.

INSTRUMENTS ET METHODES
POUR L'EVALUATION DES SIGNES PRECOCES

GENERALITES

Les principaux instruments utilisés reposent sur les travaux issus du déve-
loppement normal du nourrisson. En sens inverse, I’étude du développement
précoce des enfants autistes a enrichi les connaissances sur les variantes du
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développement normal. On peut considérer deux ordres d’anomalies dans le
développement de 1’enfant :

— un retard dans 1’apparition des capacités (aspect temporel). Ce retard est
plus ou moins précoce, plus ou moins important mais n’est pas spécifique a
lui seul d’une pathologie autistique ;

—des atypies, ou déviances, dans un ou plusieurs secteurs du développe-
ment en dehors méme de la notion de retard. Ces atypies dans le comportement
de I’enfant se rapprochent le plus souvent des signes ultérieurs d’autisme mais
il existe peut-étre des signes, apparemment banals, t€émoins d’un début de
dysfonctionnement dans le développement mental du bébé.

Plus le nourrisson est jeune, plus il est difficile de mettre en évidence des
signes qui seraient pathologiques.

OUTILS D’EVALUATION

Les questionnaires d’aide au diagnostic comme le questionnaire E2 de
Rimland et I’ADI (cf. chapitre 9) comportent des items sur les comportements
et la communication du nourrisson avant 1’age de deux ou trois ans. Construite
de maniere spécifique par Sauvage et coll. (1988), I’échelle d’évaluation des
comportements autistiques pour nourrisson (ECA-N) ou IBSE (traduction
anglaise par Adrien, 1992) permet d’évaluer les jeunes enfants de six mois a
quatre ans. Elle comporte trente-trois items dérivés de I’échelle ECA étudiée
plus loin.

D’autres instruments sont fondés sur I’hypothese de la théorie de I’esprit et
de ses prémices chez le jeune enfant. Ainsi, le CHAT (CHecklist for Autism in
Toddlers), représenté dans 1’encadré ci-apres et développé par Baron-Cohen
et coll., s’adresse aux enfants de dix-huit mois a trois ans. Il comprend neuf
questions destinées aux parents qui portent sur les relations interpersonnelles,
les capacités de communication, les capacités de jeux symboliques avec les
objets et les jeux de faire-semblant, et 1’attention conjointe (pointages proto-
impératif et protodéclaratif). Le CHAT a déja montré la facilité et la rapidité
de sa passation ainsi que sa valeur prédictive pour le dépistage de 1’autisme.
Les trois items suivants sont particulierement signifiants a dix-huit mois :
absence de pointage protodéclaratif, absence de jeu de faire-semblant,
absence d’orientation du regard vers 1’objet pointé par I’adulte. En effet,
I’étude prospective de 1992 montre que la présence de ces trois anomalies a
dix-huit mois donne un risque de 83,3 % de devenir plus tard autiste.
Plusieurs études continuent d’étudier la CHAT en tentant de I’appliquer chez
I’enfant de moins de dix-huit mois ou en perfectionnant ses items.

Le PDDST (Pervasive Developmental Disorders Screening Test-Stage 1),
élaboré par Sieggle en 1998, est un questionnaire parental divisé en trois
niveaux de dépistage de zéro jusqu’a trente-six mois. Le premier niveau
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(stage 1) est utilisé lors des visites de routine. Il a la particularité d’évaluer
aussi les signes «positifs» comme les stéréotypies et pas seulement les
signes «négatifs » comme le retrait et I’isolement. Certains items concernent
les aspects de régression dans le développement de 1’enfant.

L’école psychodynamique s’est intéressée aussi aux manifestations
initiales de 1’autisme, d’abord sous ses aspects psychopathologiques incluant
les relations précoces mere-bébé, puis, plus récemment, en étudiant les
facteurs qui rendent le nourrisson vulnérable a 1’apparition d’un trouble
autistique/psychotique avéré. Certains auteurs comme P. Delion et A. Carel
(1998) ont défini le concept de «nourrisson a risque autistique» qui se
retrouve d’ailleurs au sein de la classification CFTMEA-R 2000 dans 1’axe I
«bébé» (0-3 ans) sous deux appellations : B1. Bébés a risque de troubles
séveres du développement et B3. BEébés a risque d’évolution dysharmonique.
Une échelle d’évaluation de I’«évitement relationnel» du nourrisson qui
serait un signe précurseur est en cours de validation (A. Carel).

CHAT (CHECKLIST FOR AUTISM IN TODDLERS)

Section A. Destinée aux parents :

— Est-ce que votre enfant apprécie d'étre balancé, de sauter sur vos
genoux, etc.? Oui/Non

— Est-ce que votre enfant est intéressé par les autres enfants? Oui/Non

— Est-ce que votre enfant aime escalader des choses, telles que les
escaliers? Oui/Non

— Est-ce que votre enfant aime jouer a cache-cache, a coucou le voila?
Oui/Non

- Est-ce que votre enfant a déja fait semblant, par exemple, de
préparer une tasse de thé en utilisant une tasse et une théiere en jouet,
ou fait semblant de faire d’autres choses? Oui/Non

—Votre enfant a-t-il déja utilisé son index pour pointer, afin de
demander quelque chose? Oui/Non

- Votre enfant a-t-il déja utilisé son index pour pointer, afin d'indiquer
son intérét a I'égard de quelque chose? Oui/Non

- Votre enfant peut-il jouer de maniére appropriée avec de petits jouets
(par exemple, des voitures ou des cubes) en faisant autre chose que simple-
ment les mettre a la bouche, les tripoter ou les faire tomber? Oui/Non

- Votre enfant vous (parent) a-t-il déja apporté des objets pour vous
montrer quelque chose? Oui/Non

Section B. Observation du médecin généraliste ou du travailleur social :
Au cours du rendez-vous :
- L'enfant a-t-il établi un contact oculaire avec vous? Oui/Non
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- Essayez d’obtenir I'attention de I'enfant puis pointez de I'autre coté
de la piéce vers un objet intéressant et dites: «Oh regarde! Il y a un
[nommez un jouet]! ». Regardez le visage de I'enfant. Est-ce que |'enfant
a regardé de l'autre coté de la piéce pour voir ce que vous pointiez?
Oui/Non

Pour enregistrer «oui» a cet item, s'assurer que I'enfant n'a pas simple-
ment regardé votre main. mais a véritablement regardé I'objet que vous
pointiez.

— Obtenez l'attention de I'enfant puis donnez-lui une tasse et une
théiere en jouet miniature et dites: «Peux-tu préparer une tasse de
thé?». Est-ce que I'enfant fait semblant de verser du thé, de le boire,
etc.? Oui/Non

Si vous pouvez obtenir un exemple d'autre jeu de faire semblant,
coter un «oui» a cet item.

- Dites a l'enfant: «Ou est la lumiére?», ou «Montre-moi la
lumiére ». Est-ce que I'enfant pointe son index vers la lumiere? Oui/Non

— Répétez la question avec: «Ou est I'ourson?» ou avec tout autre
objet hors de portée, si I'enfant ne comprend pas le mot « lumiére ». Pour
enregistrer « oui» a cet item, I'enfant doit avoir levé les yeux vers votre
visage au moment du pointage.

— Est-ce que I'enfant est capable de construire une tour de cubes?

(Si oui, combien?) (Nombre de cubes : ...... ) Oui/Non

METHODOLOGIE D’ETUDE, DOCUMENTS ET SUPPORT UTILISES

La premiere source d’information est le recueil des données obtenu grace
a ’entretien avec les parents. Cet entretien doit étre semidirectif et orienté
pour éviter le plus possible les biais dus a I’interprétation et a la mémorisa-
tion des faits.

Une autre possibilité, quand elle existe, est d’utiliser 1’enregistrement des
films familiaux qui ont I'intérét de montrer I’enfant en interaction dans son
milieu naturel & une époque ou personne ne connait le diagnostic. Une série
de travaux réalisés notamment par I’équipe de Tours (Zakian, 2000; Malvy
1997) a porté sur I’évaluation précoce de ces enfants filmés a différents ages
par leurs parents. Les méthodes d’évaluation étaient variées (cotateurs avertis
du diagnostic/cotateurs non avertis, comparaison d’enfants autistes/nor-
maux/retardés non autistes/porteurs d’une maladie génétique particuliere).
Cette méthode a permis de dégager plusieurs résultats montrant :

— des troubles du comportement relationnel et moteur déja repérables entre
z€ro et un an, comme 1’absence de mimiques expressives, une interaction
insuffisante, 1’hypotonie, 1’attention difficile a fixer, I’absence de sourires
(Adrien, 1993);
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—des troubles portant essentiellement sur certaines fonctions; par ordre
d’intensité : I’imitation, 1’intention, la communication, le contact, les émotions,
les associations. Ces troubles étaient déja visibles a un age compris entre zéro et
un an mais s’affirmaient plus entre un et deux ans (Malvy, 1994);

— des troubles précoces de I’imitation (Malvy, 1999);

—des différences distinguant de jeunes enfants autistes et retardés sans
autisme. A treize mois, les items significativement plus pathologiques chez
les autistes étaient : les stéréotypies, I’intolérance a la frustration, 1’intolé-
rance au changement, les troubles du contact corporel, I'indifférence au
monde sonore. A I’age de dix-huit mois, les mémes signes restaient présents
et apparaissaient en plus des troubles du contact, de la communication, de
I’imitation et de I’attention (Malvy, 1996);

— des troubles de I’attention sociale avant I’age de six mois (Maestro, 2002).

Une méta analyse récente des études utilisant les films familiaux met
I’accent sur les nombreux biais méthodologiques inhérents a ce type de
recherche en insistant notamment sur le manque d’homogénéité des
séquences vidéo (Palomo et coll., 2006).

Les autres documents a la disposition du spécialiste sont le carnet de santé
ou figurent notamment les examens obligatoires du premier, quatrieme,
neuvieéme et vingt-quatrieme mois. Malheureusement, ces examens sont
rarement détaillés et le médecin traitant ne repere souvent que les grandes
étapes du développement (marche, langage). Certains médecins de santé
publique souhaiteraient voir un instrument de dépistage du type CHAT dans
les carnets de santé. Enfin, d’autres documents peuvent étre utiles comme les
comptes rendus d’hospitalisation en service de pédiatrie.

SIGNES INITIAUX D'AUTISME
DANS LE DEVELOPPEMENT PRECOCE
DU NOURRISSON

La premiere étape est de savoir reconnaitre un retard dans le développement
précoce de I’enfant méme si celui-ci n’est pas synonyme d’autisme. Le
diagnostic de retard est relativement facile a faire & deux ans, que le retard soit
isolé, portant sur un seul secteur du développement, ou global. En effet, a cet
age, les principales étapes de la vie de relation et de I’autonomie sont en place
(marche, langage, communication) et on peut dire si elles sont acquises ou non.

En général, quand le retard est précoce et/ou important, les signes d’autisme
émergent au fur et & mesure a partir du «socle» du retard mental. Le retard au
diagnostic d’autisme est relatif puisque I’enfant a déja été suspecté de trouble
du développement.

Quand le retard est 1éger ou concerne uniquement le langage, les symptomes
sont forcément plus tardifs et 1’alerte est donnée plus tard, d’autant plus qu’on
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laisse une marge large dans le développement verbal. La premiere question des
parents porte souvent sur I’existence d’une surdité.

La recherche de signes plus spécifiques va de pair avec la recherche de
signes prédictifs les plus précoces possibles. En dehors du développement de la
communication verbale, on s’intéresse donc de plus en plus aux autres modes
de communication et a leurs prémices (Lazartigues, 2001). Ainsi, 1’attention
conjointe, les pointages, le regard, les mimiques, le partage de I’émotion sont de
nouveaux sujets d’études (cf. supra, le CHAT). Cependant, ils sont moins
faciles a percevoir et leurs défauts moins faciles a détecter par des non-profes-
sionnels. Certains praticiens voudraient les voir figurer dans les carnets de santé
au méme titre que la motricité ou le langage. En cas de retard plus important,
ces signes peuvent étre «noyés» dans un ensemble clinique plus chargé.

Le tableau 8-I résume le type de signes initiaux d’autisme. Certains signes
fréquemment retrouvés dans le développement précoce des enfants autistes,
tels que les troubles somatiques, sont malheureusement aussi banals dans la
population générale. Les signes plus spécifiques concernent tous les indices
de contact et de communication dont certains sont subtils mais pertinents
(réaction anticipatrice des bras). Une fois la marche acquise, il est plus facile
de tester la prise d’initiatives de I’enfant dans les contacts relationnels.

Les parents se reperent plus aux aspects du tempérament général de leur
bébé qu’aux aspects développementaux plus «techniques». Certains décri-
vent des bébés trop calmes, mous, peu réactifs a toutes les modalités
sensorielles, a la mimique pauvre; d’autres, au contraire, des bébés peu
adaptables, excitables, hyperréactifs, préférant les stimulations sensorielles
de I’environnement aux contacts sociaux. On retrouve également ces profils
opposés dans la description clinique des enfants autistes plus agés.

MODES DE DEBUT

La nature des signes initiaux n’est pas le seul parametre a considérer dans le
diagnostic précoce de I’autisme. La chronologie de ces signes et leur dyna-
mique sont aussi importantes a observer. C’est la ou I’observation reste toujours
indispensable. En effet, certains signes inquiétants peuvent disparaitre car ce
n’était pas en soit leur présence qui €tait pathologique mais leur persistance,
leur aspect monolithique et répétitif. On peut citer de nombreux exemples
d’activités que le nourrisson a besoin de répéter pour les maitriser (écholalie
développementale, imitations différées et hors contexte comme le bravo avec
les mains et autres tapotements d’objets, recherche de sensations dans les
postures et la motricité, etc.). Le nourrisson normal abandonne plus ou moins
vite ces schemes répétitifs pour passer a d’autres plus élaborés. Cependant, a cet
age, le temps d’observation nous est compté car les parents attendent de plus en
plus tot une orientation diagnostique.
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Deux grands types de début ont été décrits :

—le début précoce progressif ou les signes d’autisme apparaissent relati-
vement tot entre six et dix-huit mois et se complétent peu a peu pour aboutir
a trois ans a un tableau d’autisme typique;

—le début secondaire qui semble apparaitre en général vers deux ans apres
une période de développement normal et parfois a 1’occasion d’un événe-
ment intercurrent somatique (épisode fébrile, maladie infectieuse) voire
psychologique (traumatisme psychologique, séparation). II est toujours diffi-

TABLEAU 8-1. — Les signes précoces d’autisme (0 a 2 ans).

Signes précoces Avant 6 mois | 6 moisa l an| 1 ana 2 ans

Troubles somatiques
Insomnie silencieuse

X
Troubles alimentaires X

Tonus
Hypotonie
Difficultés d’ajustement postural

ole
ol

Motricité
Bébé trop calme X
Marche sur la pointe des pieds

>
>

Communication non verbale

Absence de regards

Absence de sourires

Mimique pauvre

Absence d’attitude anticipatrice des bras
Absence d’attention conjointe

Absence de pointage

el
el
Rl

Communication verbale

Absence de jasis, babillage X X X
Absence de mots

Comportements répétitifs

Balancements ou gestes répétitifs X X X
Autostimulations visuelles ou auditives X X
Stéréotypies d’objets X
Réactivité a I’environnement

Apparence de surdité X X X
Absence d’émotions X X X
Réactivité émotionnelle exagérée X X X
Intéréts particuliers a caractere sensoriel X X
Interaction sociale

Absence d’imitation X X
Absence de jeux de faire semblant X
Absence de jeux de partage X
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cile d’analyser la valeur de ces événements a posteriori. On peut aussi
penser que le regard des parents sur leur enfant est toujours plus aiguisé
apres un tel événement et qu’ils découvrent des anomalies jusque-la passées
inapercues.

Un mode de début secondaire est plus ou moins tardif mais se distingue du
tableau beaucoup plus régressif et d’évolution rapidement démentiellle du
trouble désintégratif de I’enfance. Il faut également exclure les modes de début
tardifs apres trois ans des troubles 1égers comme le syndrome d’ Asperger ou

les troubles apparentés a 1’autisme (type psychoses infantiles).
Le tableau 8-1I décrit plusieurs exemples illustrant ces modes de début.

TABLEAU 8-11. — Modes de début dans les troubles envahissants du développement.

Type de troubles
envahissants du
développement

Description du mode de début

Autisme infantile
Début précoce
progressif

Enfant trop calme, dormait beaucoup jusqu’a 6 mois. Etait mou et avait
du mal a s’ajuster dans les bras.

Regardait et souriait peu a 9 mois.

A 1 an, paraissait sourd, était fasciné par les lumidres. Ne babillait pas.
Marche acquise a 14 mois.

A 18 mois, trés silencieux, pas de mots, pas de pointage. Ne regardait
pas quand on lui parlait. Jeux de mains devant les yeux.

A 2 ans, pas de langage. Recherchait ’isolement et se balangait.

A 3 ans, pas de jeux sociaux, pas de jeux symboliques. Stéréotypies avec
les objets.

Autisme infantile
Début secondaire

Regardait et souriait bien a 1 an. Utilisait quelques mots en
communication a 18 mois.

Vers 2 ans, apres une infection ORL, stagnation du langage. Jargonne
sans but communicatif. Indifférent aux autres. Coleres intenses.

A 3 ans, reste en retrait. Pas d’activités symboliques.

Trouble Développement normal dans tous les secteurs jusqu’a 2 ans 1/2. Vers cet
désintégratif de age, régression et détérioration des acquis. Apparition d’une épilepsie
I’enfance sévere et de troubles neurologiques.

Syndrome Développement normal jusqu’a 3 ans, a part une marche un peu tardive a
d’ Asperger 18 mois.

A I’entrée en maternelle, on signale une tendance a I’isolement sur le
groupe. A la maison se développent des activités solitaires, des moments
de réveries, des intéréts restreints et particuliers pour certains themes (les
dinosaures, les trains).

Entre 3 et 4 ans, apparition d’angoisses aux changements et de rituels
plus ou moins contraignants

Autres troubles
envahissants du
développement
et/oudysharmonies
psychotiques

Développement normal.

Entre 2 et 3 ans, apparition d’angoisses et de coléres inexpliquées.

A 3 ans, troubles des relations sociales et du comportement. Entre 4 et
5 ans, troubles du cours de la pensée, perte du contact avec la réalité.
Bizarreries.




© ELSEVIER MASSON. La photocopie non autorisée est un délit.

Diagnostic précoce 181

L'ANNONCE DU DIAGNOSTIC

Les difficultés précédemment décrites et la nécessité d’une observation
rendent 1’annonce du diagnostic délicate et prudente, en tout cas dans un
premier temps. Comment répondre aux questions des parents quand le prati-
cien expérimenté s’en pose lui-méme? Comment hiérarchiser les attentes des
parents? On peut tenter de répertorier les réponses méme si chaque enfant et
chaque parent est différent.

Quel nom pour le diagnostic? Les réponses dépendent du degré d’informa-
tion des parents. Ceux qui attendent une réponse manichéenne du type
«autiste» ou «pas autiste» ont malheureusement aussi trop souvent une
vision tranchée et dramatique de I’autisme en général. Le praticien sait que
ces parents revendiquent une réponse sans ambiguité mais qui va les anéantir!
A T'opposé, d’autres parents évitent d’avoir 2 entendre des choses inquié-
tantes. Le role du pédopsychiatre est de savoir moduler dans certains cas un
optimisme parfois proche du déni qui empéche 1’inscription dans les soins,
dans d’autres cas un pessimisme exagéré qui aboutit a la résignation passive.

Nous choisissons la plupart du temps de raisonner en termes dimension-
nels et non pas catégoriels et d’informer les parents en prenant un modele
descriptif clinique plutdt qu’un modele nosographique et/ou théorique.
Ainsi, nous exprimons nos conclusions en parlant de troubles plus ou moins
significatifs et plus ou moins intenses d’autisme.

Quelle évolution prévoir? Nous ne disposons pas d’études scientifiques
suffisantes pour prévoir 1’avenir d’un nourrisson de deux ans présentant un
syndrome autistique sans pathologie associée. On peut se référer a ’intensité
des troubles et du retard associé mais seulement dans une certaine mesure.
Les parents se projettent de maniere 1égitime dans un avenir lointain (scola-
rité, autonomie a 1’age adulte), alors que la forme clinique et évolutive n’est
pas forcément bien définie. On doit les aider a observer leur enfant sur des
périodes de temps plus longues qu’un enfant normal, a percevoir des progres
selon une grille adaptée a leurs difficultés et a partir d’un état défini a un
moment donné. On doit les aider a se mettre d’emblée dans une démarche
thérapeutique adaptée aux besoins de leur enfant (dans la mesure de leur
désir et de leur place de parents) et non pas d’observateurs impuissants cons-
tatant chaque jour les différences avec les autres enfants ou 1’enfant idéal.
Cette notion de préparation au deuil de ’enfant idéal chere aux psychana-
lystes est cruciale pendant la période d’annonce du diagnostic. Pour aider les
parents a construire un enfant futur, il faut tout de suite mettre en valeur les
qualités de I’enfant, ses capacités émergentes et les éléments en faveur d’une
évolution positive dans certains domaines.

Quels soins? L’annonce du diagnostic implique la proposition d’une
approche thérapeutique. Parfois, méme dans les cas 1égers ou le diagnostic doit
étre particulierement prudent, I’établissement de soins avant I’annonce officielle
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d’un syndrome autistique permet d’accompagner les parents en leur présentant
le suivi comme une «observation-thérapie» de leur enfant. Les thérapies
d’échange et de développement, par leur caractere naturel et calqué sur le déve-
loppement mental, se prétent bien a ce protocole de soins «adaptatifs ».

L’acceptation par les parents de la maladie autistique chez leur enfant
dépend bien siir de leurs propres capacités psychologiques, de leur personna-
lité, de leur parcours antérieur, mais également de la forme symptomatique
et/ou évolutive de I’autisme.

Un autisme d’apparition précoce et progressive laisse un peu plus de
temps pour s’adapter. Un autisme de révélation secondaire et retardée est
souvent vécu comme un traumatisme.

Dans le cas des autismes «associ€s», la chronologie de succession dans
I’identification des deux pathologies compte aussi.

PREMIERE SITUATION: LA DECOUVERTE D’UNE PATHOLOGIE
ASSOCIEE SUCCEDE AU DIAGNOSTIC D’AUTISME

Le diagnostic médical vient souvent apres une période difficile et doulou-
reuse pour les parents de reconnaissance et de confirmation des troubles
autistiques. La découverte d’une pathologie associée peut mettre 1’autisme au
second plan, soit parce que les parents se mobilisent autour de cette découverte,
soit parce que la symptomatologie autistique se modifie. Cette modification
peut aller dans le sens positif d’une amélioration des troubles du contact, mais
c’est souvent au détriment des acquisitions car le retard et le handicap s’instal-
lent 2 ce moment. C’est un cas de figure fréquent pour les affections
neurologiques, comme la sclérose tubéreuse de Bourneville, par exemple.

L’annonce d’une pathologie connue, «concrete», a la différence d’un
syndrome «abstrait» comme 1’autisme, peut aider les parents a mieux
comprendre les difficultés de leur enfant et a rationaliser leur conduite face a
des comportements déroutants. En apportant des éléments nouveaux et étio-
logiques a l'autisme, la pathologie «surajoutée» peut paradoxalement
alléger le sentiment de culpabilité et d’impuissance des parents.

Malheureusement, I’espoir et la demande de traitement qui s’en suivent
trouvent presque toujours porte close car ces pathologies, sauf exceptions
(phénylcétonurie, hypothyroidie) sont incurables.

D’autre part, la confirmation d’une origine génétique et les examens
proposés aux parents peuvent engendrer des sentiments de persécution et de
culpabilité. Le rejet de la responsabilité génétique sur I’un ou I’autre des deux
parents risque d’aggraver la fragilité d’un couple déja mis a rude épreuve par la
naissance d’un enfant autiste. En revanche, I’existence d’une pathologie géné-
tique connue permet d’améliorer I’évaluation du risque de récurrence et
d’apporter plus de réponses aux parents dans le cadre du conseil génétique.
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SECONDE SITUATION : L’AUTISME APPARAIT SECONDAIREMENT,
APRES UNE PATHOLOGIE SOMATIQUE DEJA IDENTIFIEE

Les parents sont souvent informés et inquiets par rapport au risque de
retard mental lors de 1’annonce du diagnostic d’une maladie génétique et/ou
neurologique. Mais ils ne sont pas préparés a la survenue possible d’un
syndrome autistique. Ces parents peuvent interpréter le nouveau comporte-
ment de leur enfant comme une réaction de refus face a sa maladie et aux
contraintes qu’elle impose.

Nous avons également rencontré des parents qui interprétaient le compor-
tement d’isolement et de retrait autistique de leur enfant comme une preuve
d’autonomie et d’indépendance. Si de surcroit 1’enfant est passif, il risque
d’étre considéré comme simplement calme.

Un enfant handicapé par une dysmorphie faciale et un retard mental visi-
bles et socialement invalidants (comme dans la trisomie 21) peut, par un
comportement autistique silencieux, se rendre discret aux yeux de tous et
apporter un certain «confort» a I’amour-propre et a la vie quotidienne de ses
parents. Cette interprétation «optimiste» redonne a I’enfant un potentiel de
capacités psychologiques et intellectuelles menacées par le retard mental.
Cependant, ce point de vue ne facilite pas dans un premier temps I’accepta-
tion de I’autisme, I’adhésion aux soins et les relations avec le pédopsychiatre.

La majorité des parents subit avec des réactions dépressives ces difficultés
et ces interventions médicopsychologiques supplémentaires qui viennent
s’ajouter en cascades. Certains, moins bien soutenus, peuvent se décourager.
Le refus de contact de leur enfant peut accélérer un détachement affectif déja
pressenti comme moyen de défense face a la perspective du handicap.

Les troubles du comportement provoqués par I’autisme génent I’applica-
tion des soins médicaux et obligent les professionnels a adapter leur prise en
charge psychoéducative qui €tait orientée au départ vers la rééducation d’un
retard «simple ».
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9 | EVALUATIONS

EVALUATIONS DU DEVELOPPEMENT

GENERALITES

Les évaluations qui paraissaient impossibles (en raison de la fuite du contact
et des troubles du comportement), voire inutiles (selon certains dogmes théori-
ques) il y a seulement quelques années, sont de plus en plus diffusées. Ces
évaluations comprennent plusieurs niveaux de spécialisation selon le degré
d’investigation et peuvent aller de I’examen de routine a la recherche de
processus cognitifs particuliers. M&me sans outils spécialisés, une équipe
soignante peut actuellement effectuer un bilan mesurant I’intensité des troubles
autistiques et le degré de retard mental des enfants. L’évaluation de certaines
fonctions cognitives spécifiques et la recherche de troubles génétiques requie-
rent, en revanche, une expérience et une infrastructure plus développée.

L’évaluation de I’enfant est devenue indispensable pour plusieurs raisons :

— elle permet de dresser un profil clinique et/ou bioclinique individuel qui
met en relief les caractéristiques de ’enfant;;

— pour lequel on peut proposer un projet thérapeutique adapté et personnalisé ;

— qui étaye la définition d’une forme clinique dont on peut prédire éven-
tuellement 1’évolution (selon I’intensité des troubles, I’'importance du retard,
I’existence d’une pathologie associée, etc.);

— en tout cas, la premiere évaluation sert de ligne de base a partir de laquelle
on peut suivre les progrés de I’enfant et les effets des différentes thérapies.

On peut conceptualiser deux types d’évaluation complémentaires :

— une évaluation « synchronique » qui correspond a une photographie a un
moment donné de la vie de ’enfant. Cette évaluation est réalisée en général
sous forme de bilan intensif sur quelques jours au maximum. Elle a I’avantage
d’étre précise et obéit a des criteres standardisés et homogenes selon une unité
de temps et d’espace bien définie;

—une évaluation «diachronique », ou évaluation continue sur plusieurs
mois, qui permet d’observer tous les mouvements et toutes les étapes du
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développement de 1’enfant. En effet, les troubles autistiques se caractérisent
par la variabilité importante des comportements, 1’irrégularité de I’ utilisation
des capacités, la dépendance extréme a I’environnement et au contexte. Une
photographie a un instant précis ne peut donc résumer le profil d’un enfant.
L’observation des parents et de I’équipe soignante sur un temps plus long et
soumis aux aléas du quotidien reste primordiale.

Les évaluations ont fait enfin 1’objet d’un équivalent de conférence de
consensus, rédigées en juin 2005 sous ce titre : « Les Recommandations pour
la Pratique Professionnelle du Diagnostic de 1’ Autisme » (rapport effectué
par A. Baghdadli).

EVALUATION DU COMPORTEMENT

Observation clinique

Elle doit s’exercer dans toutes les situations de la vie de ’enfant : en acti-
vité libre, en activité structurée avec un adulte, en groupe avec d’autres
enfants, pendant les repas, au cours du sommeil. L’observation clinique
analyse plusieurs comportements qu’on peut classer dans différentes catégo-
ries : la qualité du contact, les moyens et les modes de communication, les
interactions sociales, affectives et émotionnelles, 1’utilisation des objets
sociaux et des jouets symboliques, 1’autonomie, 1’alimentation et le sommeil.
L’enregistrement filmé en vidéo est un support utile pour 1’analyse détaillée
des interactions et pour la restitution des observations aux parents.

Questionnaires et échelles

Ces instruments ont pour but de quantifier et d’objectiver le plus possible
des comportements qui restent soumis de toute maniere a 1’appréciation d’un
adulte. Parmi les outils principaux on peut citer les suivants.

L’ADI-R ou Autistic Diagnostic Interview Revised (Lord, 1991) se
présente comme un vaste répertoire d’items (cent-onze au total), explorant
tous les signes d’autisme et qui est rempli par un examinateur expérimenté
au cours d’un entretien semi-structuré avec les parents. Ce questionnaire a le
mérite d’étre exhaustif, contient une partie sur la petite enfance, mais est
long a passer. Il permet en outre de calculer des scores utilisables en algo-
rithme afin de définir des correspondances avec la CIM-10. L’ ADI contient
en fait toutes les informations qu’un entretien complet avec les parents
devrait retrouver méme si la consultation est moins structurée.

L’ADOS-G (Autistic Diagnostic Observation Scale Generic, Lord, 2000)
évalue le comportement des personnes autistes dans le cadre d’activités stan-
dardisées correspondant a des niveaux variés de développement (du jeune
enfant jusqu’a I’age adulte). Elle vient compléter I’ ADI-R.
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Le SCQ ou Social Communication Questionnaire, désigné anciennement
sous le terme ASQ (Autism Screening Questionnaire), a été développé par
Berument et coll. (2000). Il comporte quarante items tirés de I’ADI-R et
permet de discriminer les troubles envahissants du développement quel que
soit le niveau du retard mental associé. En revanche, il départage peu
I’autisme infantile des autres troubles envahissants du développement.

La CARS-T ou Childhood Autistic Rating Scale (Schopler, 1988)
comprend quinze catégories dont quatorze secteurs du développement (rela-
tions sociales; imitation; réponses émotionnelles; utilisation du corps;
utilisation des objets; adaptation au changement; réponses visuelles;
réponses auditives; gofit, odorat, toucher; peur, anxiété; communication
verbale ; communication non verbale ; niveau d’activité ; niveau intellectuel
et homogénéité du fonctionnement intellectuel) et une quinzieme catégorie
qui évalue I'impression générale du cotateur. Cette échelle est rapide a
passer, permet des cotations intermédiaires par demi-point entre O et 4. Le
score total permet de situer I’enfant sur une échelle graduée en intensité qui
départage le caractére «non autistique » (score inférieur a 30), «1égérement a
moyennement autistique» (score compris entre 30 et 37,5) et «séveérement
autistique» (score supérieur a 37,5). Cette échelle s’applique bien aux
syndromes autistiques de type Kanner moyennement retardés, mais elle est
moins pertinente pour les syndromes atypiques ou de haut niveau intellec-
tuel. En effet, pour certains items, I’intensité de cotation est dépendante du
retard mental associé.

L’ECA-R ou échelle de comportement autistique révisée (Barthélémy,
1997) est constituée par vingt-neuf items désignant des comportements faci-
lement visibles chez I’enfant autiste mais qu’on peut coter aussi a 1’aide d’un
glossaire détaillé. Des études statistiques ont permis de faire ressortir un
facteur plus spécifique chez enfants autistes dénommé « trouble relationnel »
qui comprend treize items (1. recherche 1’isolement; 2. ignore les autres;
3. interaction sociale insuffisante; 4. regard inadéquat; 5. ne s’efforce pas de
communiquer par la voix, la parole; 6. difficultés a communiquer par les
gestes et la mimique; 8. manque d’initiative, activité spontanée réduite;
9. troubles des conduites vis-a-vis des objets, de la poupée; 12. activités
sensori-motrices stéréotypées; 23. attention difficile a fixer, détournée;
24, bizarreries de 1’audition; 26. n’imite pas les gestes, la voix d’autrui;
28.ne partage pas I’émotion). L’autre facteur désigné par 1’expression
« trouble de la modulation » regroupe trois items (11. intolérance au change-
ment, a la frustration; 13. agitation, turbulence; 16. hétéroagressivité).

L’EFC, ou évaluation fonctionnelle des comportements ou Behaviour
Function Inventory (Adrien, 2001), répertorie treize fonctions (attention;
perception; association; intention; motricité; tonus; imitation; émotion;
contact; communication ; cognition ; instinct ; régulation) définie chacune par
huit items cotés en termes d’intensité de dysfonctionnement. Cette échelle
permet de passer du stade uniquement descriptif de comportement au stade
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psychopathologique des fonctions neuropsychologiques et neurophysiologi-
ques. Les résultats autorisent des corrélations biocliniques avec d’autres
parametres biologiques et/ou électrophysiologiques.

L’échelle de Vineland ou Adaptative Behaviour Scales (Sparrow, 1984)
évalue quatre grands domaines du comportement adaptatif : la communication
(réceptive ; expressive; écrite), I’autonomie (personnelle ; familiale ; sociale), la
socialisation (relations interpersonnelles; loisirs; capacités d’adaptation), la
motricité (générale; fine).

La BOS ou Behaviour Observation Scale (Freeman, 1980) reprend un peu
le méme principe en proposant aux enfants des mises en situation libre en
présence de jouets ou d’objets et des séquences structurées autour d’une acti-
vité standardisée.

Le PEP-R ou PsychoEducative Profile Revised (Schopler, 1990) fait
partie intégrante du programme TEACCH et précede la mise en route des
indications éducatives. Ces évaluations sont donc particulierement adaptées
au TEACCH et partagent les mémes objectifs de pragmatisme. Le PEP-R
évalue les capacités actuelles et les capacités en émergence dans sept
domaines (imitation ; perception ; motricité fine ; motricité globale ; coordina-
tion oculo-manuelle ; performance cognitive ; cognition verbale). Il peut étre
appliqué aux enfants agés de six mois a sept ans. Il a I’avantage de dresser un
portrait rapide et concret des déficiences et des capacités de I’enfant propre a
définir des prises en charge éducatives pratiques. Son adaptation a 1’adoles-
cent et a ’adulte, 'AAPEP (Mesibov, 1989), est utilisée apres 1’dge de
douze ans et est plus adapté a 1’évaluation de capacités utiles pour le quoti-
dien, dans la formation professionnelle et dans I’autonomie sociale.

11 se compose de trois échelles :

— une échelle d’observation directe ou festing ;

— une échelle se basant sur les observations des intervenants du milieu de
travail ;

—une échelle se basant sur une interview des personnes résidant avec le
jeune autiste.

Chacune d’entre elles se compose de six domaines communs : les compé-
tences professionnelles (CP), 1’autonomie (A), les activités de loisirs (AL), le
comportement professionnel (CPr), la communication fonctionnelle (CF), le
comportement interpersonnel (CI).

EVALUATION PSYCHOLOGIQUE

L’évaluation psychologique est tres vaste si I’on tient compte de toutes les
composantes en jeu : évaluation psychométrique du développement, neurop-
sychologie, psychologie cognitive, éventuellement tests projectifs dans les
formes légeres.
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Evaluation du retard

Tout enfant autiste peut avoir une évaluation de son niveau de développe-
ment au moyen d’instruments utilisés pour la population générale. Cependant,
le psychologue connaissant bien 1’autisme doit pouvoir interpréter les rela-
tions réciproques entre le retard et/ou les déficiences de certaines capacités et
les processus autistiques plus spécifiques. Certaines sous-épreuves, notam-
ment dans le domaine verbal, doivent étre analysées avec attention car elles
peuvent témoigner des difficultés propres a 1’autisme (abstraction, conceptua-
lisation, compréhension sociale).

Les quotients de développement peuvent étre issus de différents tests
psychométriques choisis en fonction de 1’age de développement des enfants :

—I’échelle de Brunet-Lézine Révisé (zéro a trente mois). Cette échelle est
importante a considérer car, d’une part, elle est treés largement répandue,
d’autre part, elle s’adresse aux jeunes enfants. Etant donné que les enfants
autistes ont souvent un retard associé, cette échelle pourra s’ appliquer a leurs
niveaux de développement. Un quotient verbal peut étre obtenu a partir des
items de la catégorie L. « Langage » et un quotient non verbal ou performance
a partir des items de la catégorie C «Coordination oculo-manuelle». La
catégorie S «Socialisation» est particulierement importante pour évaluer les
troubles autistiques. On peut donc tirer de cette échelle « généraliste », si elle
est bien employée, des conclusions déja pertinentes pour 1’évaluation d’un
jeune enfant autiste ou d’un grand enfant autiste retardé;

— les échelles de McCarthy MSCA (McCarthy Scales of Children’s Abili-
ties, 1970) utilisables entre deux ans et demi et huit ans et demi;

—les EDEI (a partir de trois ans), la WPPSI (trois ans-sept ans), le WISC
IIT et WISC-R (a partir de six ans) sont utilisables uniquement chez les
enfants autistes de bon niveau intellectuel ou les adolescents peu retardés.

Evaluation des fonctions symboliques et de la cognition sociale

Le Symbolic Play Test (Lowe, 1976) évalue les capacités de jeux symboli-
ques chez les enfants de douze a trente-six mois au moyen de petits
personnages et objets usuels.

La BECS, ou batterie d’évaluation du fonctionnement cognitif et social
(Adrien, 1994), cote neuf items du domaine social (régulation du comporte-
ment; interaction sociale; attention conjointe; langage expressif; langage
compréhensif; imitation vocale; imitation gestuelle; relation affective;
expression émotionnelle) et sept items du domaine sensori-moteur (image de
soi; jeu symbolique; schemes d’action; causalité opérationnelle; moyens-
buts; relations spatiales ; permanence de 1’objet).

L’ECSP, ou évaluation de la communication sociale précoce (Guidetti,
1993), est un outil issu d’une échelle anglo-saxonne (Seibert, 1986) qui
examine la communication chez I’enfant 4gé de trois a trente mois dans trois
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registres : I’interaction sociale ; 1’attention conjointe ; la régulation du compor-
tement. Elle est structurée en quatre niveaux de développement — simple,
complexe, conventionnel gestuel et verbal, symbolique — €élaborés dans une
perspective néopiagétienne. L’attention conjointe est cotée selon trois degrés
hiérarchiques : initie I’échange ; répond a I’échange ; maintient I’échange.

L’EASE, ou échelle d’adaptation sociale pour enfants (Hughes et coll.,
traduction par I. Soares-Boucaud, 1997), contient cinquante items correspon-
dant a des aptitudes échelonnées selon un niveau de moins de deux ans
jusqu’a un niveau égal ou supérieur a cinq ans. L’intérét de cette échelle est
qu’elle distingue vingt-cinq items dépendant de capacités en «théorie de
Pesprit» des vingt-cinq items restants qui ne requierent pas de telles capa-
cités. On peut donc obtenir deux scores totaux distincts.

Les tests de «théorie de I’esprit» du premier degré, comme Sally et Ann
ou les Smarties (Frith, 1989), sont faciles a passer et sont destinés a des
enfants de plus de trois ou quatre ans. IIs mettent en évidence la difficulté
pour un enfant autiste a se décentrer de ce qu’il voit concrétement et, surtout,
a pouvoir attribuer a un personnage tiers un état d’esprit différent du sien.
D’autres tests peuvent montrer des degrés différents dans la compréhension
d’une situation sociale. Le test de comparaison entre une situation ou I’on
demande a I’enfant de «saboter» simplement les entreprises d’un ennemi et
la mé&me situation ou on lui demande de «tromper» I’ennemi évalue bien les
capacités de stratégie sociale (Sodian, 1992).

Les tests de «théorie de 1’esprit» de degré supérieur comme les histoires
étranges et/ou absurdes de F. Happé (1994) explorent les capacités métapsy-
chologiques plus subtiles permettant les mécanismes d’intersubjectivité. On
demande a I’enfant s’il a compris le sens d’un «double mensonge» par
exemple, toutes les nuances des figures de style langagieres (euphémismes,
métaphores, etc.) ou bien les décalages entre une émotion ressentie et sa
traduction verbale dus a des mécanismes sociaux sous-jacents (pudeur, peur
de déplaire a I’autre, etc.).

Evaluation neuropsychologique

Les fonctions exécutives et la flexibilité cognitive peuvent étre évaluées au
moyen d’épreuves déja utilisées dans I’évaluation des troubles psychiques
secondaires a des atteintes cérébrales. On peut citer I’épreuve des labyrinthes, la
tour de Londres (fig. 9-1) ou de Hanoti, le Wisconsin Card Sorting Test (WCST).

Les capacités de cohérence centrale peuvent étre évaluées par le biais de
tests qui utilisent :

—la résolution de problemes visuo-spatiaux en deux dimensions comme
les figures encastrées (Embedded Figures Test; Shah, 1983) (fig. 9-2) ou en
trois dimensions comme le Block Design Test (Shah & Frith, 1993);

— des taches perceptives de reconnaissance des visages (Hobson, 1988);

— des tests verbaux sémantiques (Scheuffgen, 2000).
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FIG. 9-1. — La tour de Londres.

FiG. 9-2. — Exemple d’embedded figure.

Evaluations psychodynamiques

La grille de repérage clinique des étapes évolutives de 1’autisme infantile traité
de G. Haag (1995) est issue des techniques d’observation du nourrisson d’Esther
Bick. Elle décrit quatre grands stades chronologiques (I. Etat autistique réussi;
II. Etape de récupération de la premigre peau. Début de la phase symbiotique ;
III. Phase symbiotique installée. Clivage vertical; III. Phase symbiotique
installée. Clivage horizontal; IV. Etape d’individuation) pour lesquels on doit
coter des items regroupés a chaque fois dans sept domaines du développement
(expressions émotionnelles, relationnelles; regard; image du corps; langage
verbal ; graphisme ; exploration de I’espace et des objets ; repérage temporel).
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On n’oubliera pas les tests projectifs de personnalité comme le CAT ou le
Rorschach qui peuvent donner des renseignements précieux sur le fonction-
nement psychologique des enfants présentant des troubles légers du
développement avec un acces au langage, aux représentations symboliques
et aux associations.

EVALUATION ORTHOPHONIQUE

Comportement auditif

Le premier temps de bilan orthophonique consiste a évaluer cliniquement
I’audition, surtout si I’enfant n’a pas eu d’audiogramme ou d’examen ORL.
D’une maniere plus qualitative et plus spécifique a 1’autisme, il est intéres-
sant d’étudier le comportement auditif dans plusieurs situations. En effet, les
enfants autistes ont un profil différent selon leur réactivité motrice et/ou
émotionnelle a différents stimuli sonores comme les bruits, la voix humaine
ou la musique. On peut ainsi décrire des comportements d’hyperréactivité
(dont des réactions de peur), d’hyporéactivité (avec apparence de surdité), ou
une réactivité paradoxale (hyperréactivité aux bruits faibles et hyporéactivité
aux bruits forts) sélective ou tres variable. Les comportements d’autostimu-
lation auditive (battements alternatifs sur les oreilles) ou vocale (stéréotypies
vocales) seront notés. Ces observations peuvent étre corrélées aux autres
particularités sensorielles visuelles, tactiles et olfactives des enfants.

Niveau de langage

L’évaluation du niveau de langage se déroule comme 1’évaluation du
retard mental, «classiquement» en utilisant des tests adaptés au développe-
ment de I’enfant.

Il comporte deux versants :

—I’expression : examen des praxies bucco-faciales, examens des aspects
phonologiques, sémantiques, syntaxiques du langage;

—la compréhension ou réception : examens de la compréhension lexicale
et morphosyntaxique.

Fonctions de communication

L’évaluation orthophonique devient ici plus spécialisée et partage ce
domaine avec 1’évaluation psychologique des processus de communica-
tion. Les tests utilisés en bilan orthophonique sont souvent issus de la
psycholinguistique.

L’entretien pour évaluer la communication spontanée d’Adriana Schuler
(1989) s’adresse aux parents. Il comporte cinqg rubriques (demandes d’affec-
tion/d’interaction ; demandes pour que 1’adulte agisse; demandes d’objets,
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de nourriture, de choses diverses; protestation; déclaration/commentaire)
explorant les différentes modalités verbales et non verbales de communica-
tion (vingt-trois au total, classées par degré de complexité allant du cri au
langage complexe). Les cinq rubriques contiennent des items qui définissent
des situations quotidiennes de la vie au foyer. Cet entretien est donc tres utile
pour compléter une évaluation extemporanée au cours d’un bilan car il
donne une image plus détaillée des possibilités optimales de communication
de I’enfant dans un contexte familier.

Les échelles de communication et de comportement symbolique, ou
CSBS (Communication and Symbolic Behaviour Scales), ont été élaborées
dans le méme but par Wetherby et Prizant (1993 et 1999) pour étudier la
communication des jeunes enfants de six mois a deux ans et jusqu’a six ans
pour les enfants présentant des troubles du langage et/ou autistes.

Le test de Schulman (1985) évalue la fonction pragmatique du langage en
proposant a I’enfant des petits scénarios standardis€s de communication
(dialogue direct, avec des marionnettes, conversation téléphonique, etc.). Ce
test s’adresse aux enfants autistes possédant déja un niveau correct de langage.

EVALUATION PSYCHOMOTRICE

Comme les bilans précédents, 1’évaluation psychomotrice comprend trois
dimensions : le comportement, la mesure du retard et les spécificités
autistiques.

Les comportements mettant en jeu le corps au sens large comprennent
I’expression émotionnelle et affective, le contact corporel, les échanges a
médiation corporelle dont le regard fait partie. Les manifestations physiques
qui s’expriment dans les contacts sociaux sont aussi observées.

Les capacités psychomotrices sont évaluées par des tests étalonnés qui
apprécient le tonus, les équilibres statiques et dynamiques, les coordinations
oculo-manuelles et gestuelles, le schéma corporel, les capacités visuo-percep-
tives et visuo-constructives, le graphisme, la maitrise du temps et de 1’espace.

Les atypies psychomotrices concernent le maniérisme moteur, les dysto-
nies, la marche sur la pointe des pieds, les stéréotypies gestuelles et
sensorielles qui concernent la motricité (flapping, balancements, etc.).

SYNTHESE

Le tableau 9-I récapitule les différents examens proposés actuellement
dans le bilan de développement d’un enfant ou adolescent autiste.
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TABLEAU 9-1. — Guide des évaluations du développement.

Examens de base Examens approfondis
Examen pédopsychiatrique Echelles et questionnaires (ADI, ADOS,
Entretien avec les parents et examen clini- CARS, ECA)
que de ’enfant Evaluation sur enregistrements vidéo
Bilan psychologique Tests neuropsychologiques
Evaluation du retard et du profil cognitif Fonctions exécutives
avec des tests standards Cohérence centrale

Théorie de 1I’esprit
Tests projectifs (CAT, Rorschach)

Bilan orthophonique Evaluation de la communication
Evaluation du comportement auditif, du Test de Schulman

niveau d’expression et de compréhension | ECSP

Questionnaire de Schuler
Epreuves logico-mathématiques

Bilan psychomoteur Evaluation des fonctions visuo-perceptives
Evaluation de la motricité fine et globale, et visuo-constructives.
des fonctions motrices Figure de Rey, test de Bender

Evaluation du repérage temporel et spatial
Bilan éducatif PEP-R ou AAPEP
Evaluation des capacités d’autonomie Echelles de Vineland

sociale et matérielle

Bilan pédagogique Evaluation des stratégies cognitives
Evaluation des capacités d’apprentissage d’apprentissage
scolaire ou préscolaire Evaluation psychopédagogique

EVALUATIONS MEDICALES
ET EXAMENS COMPLEMENTAIRES

Les évaluations médicales completent les bilans de développement et se
positionnent en synergie avec ces derniers. De maniere logique, elles sont
censées se dérouler apres une évaluation précise du développement sauf
pour I’examen de 1’audition qui doit exclure une surdité le plus tot possible
ou en cas de manifestations neurologiques et/ou épileptiques précoces qui
nécessitent une certaine urgence.

En effet, I’obtention d’un profil clinique et cognitif de développement
et/ou d’un phénotype comportemental peut aider le médecin spécialiste,
surtout le généticien, a orienter son diagnostic vers des pathologies ou ce
profil est décrit méme approximativement.
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On distingue deux types d’examens complémentaires selon le niveau
diagnostique ou heuristique :

—ceux qui sont réalisés en pratique courante, orientés vers la détection
d’une pathologie ou d’un trouble associé plus ou moins connu;

—ceux qui sont réalisés et proposés aux parents dans le cadre de la
recherche.

Il est bien évident que les examens de la recherche validés au fil du temps
par leurs apports dans les connaissances sur 1’autisme peuvent passer dans
des bilans de routine. Ainsi, la recherche de I’X fragile, devenue habituelle,
est maintenant souvent demandée par le pédiatre de la famille.

BILAN ORL

Maillon essentiel des examens complémentaires, il se situe par nature en
amont des autres bilans. En effet, un des premiers signes initiaux d’autisme
est ’absence de réaction a 1’appel du prénom, 1’indifférence au monde
sonore ou, plus tard, la non-apparition du langage. L’examen de I’audition
prend alors une double valeur : aide au diagnostic différentiel (il sert alors a
éliminer une surdité et peut ainsi faire accélérer I’orientation vers un pédop-
sychiatre) et dépistage d’un handicap associé (il sert alors a détecter un
trouble de I’audition qu’il faudra traiter pour son propre compte).

Outre I’examen clinique, le bilan ORL peut comporter des examens complé-
mentaires orientés comme les potentiels évoqués auditifs du tronc cérébral avec
ou sans anesthésie générale. L’enregistrement de ces potentiels apporte des
informations plus objectives sur les capacités de perception auditive, notam-
ment chez les jeunes enfants ou les enfants agités difficiles a examiner.

Dans une démarche qui appartient plus a la recherche mais qui reste
anodine et facile a réaliser, on peut proposer 1’enregistrement des potentiels
évoqués corticaux qui témoignent du traitement cortical a différents niveaux
frontal, temporal, de stimuli auditifs chez un enfant autiste qui n’est pas
sourd. Selon la réactivité électrophysiologique (intensité et régularité des
ondes recueillies), on peut faire des corrélations avec les profils de compor-
tement auditif clinique (Bruneau, 1987).

BILAN OPHTALMOLOGIQUE

Il est trop souvent négligé car la clinique de 1’autisme et les observations
des parents ne soulévent pas d’inquiétudes particulieres. Méme si I’enfant
regarde peu ses interlocuteurs, il peut apercevoir des petits détails que la
plupart ne voient pas, il s’intéresse souvent aux objets en mouvement...
Pourtant, le taux de troubles visuels associés aux syndromes autistique est



196 De I'annonce du diagnostic a la prise en charge thérapeutique

important (cf. « Pathologies associées » au chapitre 6). On peut penser raison-
nablement que toute amélioration de la vision par des verres correcteurs ou
une prise en charge orthoptique va développer les capacités de perception
visuelle, d’association auditivo-visuelle, de coordination oculo-manuelle et,
d’une facon plus générale, le comportement visuel de 1’enfant.

L’examen ophtalmologique chez 1’enfant autiste répond au méme proto-
cole que chez I’enfant normal : examen de la motricité oculaire, fond d’ceil
(indispensable pour le diagnostic de certaines affections neurologiques et/ou
métaboliques comme la sclérose tubéreuse de Bourneville, par exemple),
examen de la réfraction. L’évaluation ophtalmologique rencontre les mémes
difficultés que 1’évaluation ORL pour examiner des nourrissons ou des
enfants turbulents et/ou angoissés. De la méme maniére, il faut adapter les
méthodes d’exploration au comportement de I’enfant. Un test comme le
Bébé-Vision permet déja d’évaluer approximativement I’acuité visuelle et les
troubles de la convergence sans la participation active de 1’enfant.

BILAN NEUROLOGIQUE

Une seule justification suffirait & recommander systématiquement un
examen par un neuropédiatre : c’est la fréquence (30 % a 40 %) des troubles
épileptiques rencontrés dans les syndromes autistiques. Bien sir, les mani-
festations épileptiques cliniques sont repérables par I’entourage de 1’enfant,
mais il est des cas ou la distinction entre absence épileptique et rupture de
contact autistique n’est pas évidente. D’autre part, on connait la fréquence
encore plus grande des perturbations électroencéphalographiques méme si
celles-ci n’impliquent pas forcément un traitement antiépileptique.

L’examen neurologique est également indispensable pour rechercher des
pathologies associées comme les phacomatoses et certaines pathologies méta-
boliques a manifestation neurologique. L’avis du neuropédiatre fait partie du
bilan des troubles désintégratifs de 1’enfance et du syndrome de Rett.

Le neuropédiatre, en fonction de son observation clinique, peut demander
des examens complémentaires d’imagerie cérébrale (scanner, IRM).

BILAN GENETIQUE

Autrefois réservé aux familles a cas multiples dont le risque de récurrence
pouvait tre élevé, I’avis génétique devient peu a peu habituel voire systéma-
tique dans le bilan médical des enfants autistes. Il a plusieurs objectifs :

— faire le diagnostic d’une pathologie génétique connue ou répertorier les
signes en faveur de facteurs génétiques;

—orienter les examens complémentaires biologiques en fonction des
anomalies constatées ou suspectées. Les examens les plus courants évoluent
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chaque année en fonction des progres de la biologie moléculaire. Les plus
répandus actuellement sont le caryotype, la recherche d’un chromosome X
fragile, la recherche d’anomalies géniques (MeCP2, chromosome 15, 17, 22);

— établir un conseil génétique afin d’évaluer pour les parents ou la fratrie
le risque de récurrence. Deux cas de figure se présentent :

- soit la maladie génétique est identifiée et son mécanisme de transmis-
sion bien connu,

- soit ’examen ne retrouve pas de signes génétiques.

INFORMATION DONNEE AUX PARENTS
SUR L'INTERET DES BILANS MEDICAUX SPECIALISES

Généralités

Toutes ces démarches peuvent paraitre simples et 1égitimes dans le cadre
d’une pathologie du développement souvent associée a un retard mental et/ou
des manifestations somatiques. Cependant, pour certains parents, pour
certains professionnels accrochés a une théorie psychogénétique, et pour les
enfants présentant des formes légeres de haut niveau, I’investissement des
aspects médicaux n’est pas évident. On peut retrouver plusieurs types d’inter-
rogations expliquant les résistances a la recherche d’une étiologie médicale :

— «Si on retrouve une origine organique aux troubles de mon enfant cela
signifie que son état est incurable». Cette crainte doit étre soulevée et
recherchée dans I’entretien avec les parents. Certains parents au risque de se
culpabiliser préferent raisonner en termes de «blocage psychologique» ou
de traumatisme plutdt qu’en terme d’atteintes ou de dysfonctionnement qui
les renvoient a une image de 1ésion et de handicap définitif’;

— d’autre part, la découverte d’une anomalie génétique peut étre aussi culpa-
bilisante pour les parents s’ils sont porteurs et/ou responsables d’une mutation
génique, par exemple. On passe d’une culpabilité liée a une défaillance dans les
soins ou dans le role parental protecteur a une culpabilité liée a la transmission
de mauvais genes (cf. chapitre 11). Il est important d’expliquer aux parents que
«génétique » n’est pas synonyme de «héréditaire »;

—I’examen génétique, en explorant en détail I’arbre généalogique est
source de perturbations au sein du couple et des apparentés. Des secrets de
famille peuvent &tre rompus, un individu ou une lignée entiere risquent
d’étre désignés comme bouc émissaire ou en tout cas stigmatisés. Une prépa-
ration psychologique s’impose alors;

— «Méme si on trouve une pathologie génétique, on ne saura pas la
soigner». Ceci est vrai mais 1’existence d’une pathologie connue peut aider a
prévoir une évolution, a adapter les soins en fonction des caractéristiques de
cette pathologie, a établir un conseil génétique;
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— «Tous ces examens embétent mon enfant ». Les enfants autistes sont parti-
culierement intolérants aux examens corporels et méme si certains paraissent
insensibles a la douleur physique tous sont plus ou moins angoissés par I’envi-
ronnement médicalisé. La conduite a tenir qui consiste a toujours demander un
avis clinique spécialisé avant d’effectuer un geste exploratoire évite les
examens systématiques répétitifs souvent inutiles et agressifs. Le bénéfice
d’un examen doit étre posé individuellement pour chaque enfant.

Aide et préparation au conseil génétique

Le pédopsychiatre ne peut pas remplacer le généticien clinicien qui va les
recevoir pour le conseil génétique, mais il peut les préparer a un entretien
et/ou un examen ressenti parfois comme une épreuve, bien qu’utile et parfois
nécessaire.

Trois cas de figure peuvent se présenter :

— les parents ont déja un enfant autiste ;

— ils ont dans leur famille plus ou moins proche un parent autiste ;

— un des parents est lui-méme autiste de bon niveau (cas rare).

Le travail en amont de la consultation génétique vise a mieux définir la
nature du trouble autistique, a préciser son diagnostic, a vérifier 1’adhésion

des parents a ce diagnostic, a évaluer leur conception et leur hypothese étiolo-
gique de I’autisme, a apprécier leur lucidité sur la gravité de la pathologie. ..

Bien entendu, on doit étre tres prudent avant de proposer une consultation
génétique a des parents qui ont déja décidé de mettre un autre enfant en route.

11 faut s’assurer que les parents peuvent comprendre et interpréter le concept
de risque pour les naissances suivantes. I1 faut donner le plus d’exemples
concrets. Pour certains parents pessimistes, un risque de 1 % est déja considé-
rable, pour d’autres plus optimistes un risque de 50 % est acceptable.

La maniere de présenter les choses peut influencer les parents dans un
sens ou dans I’autre. Ainsi, beaucoup pensent que 5 % est plus faible que
1/20, par exemple. Dire que le futur bébé a «95% de chance d’étre
indemne » ne revient pas a dire qu’il a «5 % de risque d’étre touché ».

Pour les autismes comportant une pathologie génétique associée, telle
qu’un syndrome de I’X fragile ou une sclérose tubéreuse de Bourneville, le
risque de récurrence est lié au risque propre de la pathologie.

Pour les autismes «idiopathiques», les résultats récents des études fami-
liales ont apporté des éléments d’orientation prédictive malgré les difficultés
inhérentes a un modele polygénique et multifactoriel.

Ainsi, les indices de « charge familiale » élevée sont les suivants :

— une fréquence de cas familiaux élevée;

—la sévérité clinique des cas;

— le genre féminin de ’enfant déja autiste.
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Cependant, pour Bolton (1994) le sexe de I’enfant déja atteint n’aurait pas
d’effet. En revanche, pour Jorde (1990), si I’enfant déja autiste est une fille le
risque de récurrence est de 7 % tandis que si c’est un garcon le risque chute a
3,7 %.

On peut avancer prudemment les chiffres suivants de risque de récurrence
dans le cas de parents qui consultent apres la naissance d’un premier enfant
autiste exempt de pathologie associée :

—5 % en moyenne pour le tableau d’autisme complet;

—10 % a 20 % pour le tableau de phénotype €largi.

Si I'autisme concerne un membre de la famille du deuxieéme ou troisieme
degré, le risque tombe a 1 %. Si I’un ou I’autre des parents est lui-méme autiste
de bon niveau, «Asperger» ou lesser variant, le risque doit étre augmenté
mais on dispose de trop peu d’études prospectives pour chiffrer ce risque.

CONDUITE A TENIR PRATIQUE

Le tableau 9-1I résume les différents examens médicaux en fonction de
leur niveau hiérarchique. En fonction des découvertes et de leurs validations,
ces examens sont bien entendu amenés a s’enrichir.

TABLEAU 9-11 . — Guide des évaluations médicales somatiques dans I’autisme.
Consultations Examens Examens Examens
spécialisées complémentaires complémentaires complémentaires
systématiques systématiques sur indication de la recherche
Pédiatrique Selon I’examen

pédiatrique (radio de
crine, étude de la
croissance, etc.)

Neuropédiatrique, EEG EEG de sommeil PEA corticaux
neurophysiologique Scanner cérébral PET-scan
IRM cérébrale
ORL Audiogramme PEA du tronc céré-
bral
Ophtalmologique Bébé-Vision PEV
Fond d’ceil
Examen de la
réfraction
Génétique Caryotype Etudes de liaison ou
Recherche X fragile | d’association
MECP2 Etudes de genes
Anomalies candidats

chromosomiques ou
géniques particulieres
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> TABLEAU 9-1I (suite). — Guide des évaluations médicales somatiques dans I’ autisme.

Consultations Examens Examens Examens
spécialisées complémentaires complémentaires complémentaires
systématiques systématiques sur indication de la recherche

Consultations spécialisées complémentaires

Pathologies métaboliques Dosages biologiques | Dosage des
divers (acide lacti- neuromédiateurs
que, dérivés enzyma- | sanguins et urinaires
tiques, etc.) Dosage des dérivés

Chromatographie des | opiacés
acides aminés san-
guins et urinaires
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Si les évaluations passées en revue dans les chapitres précédents font a
peu pres I’objet d’un consensus, il n’en est pas de méme pour les thérapies et
cela pour plusieurs raisons :

L’efficacité des thérapies est difficile a évaluer car beaucoup de parame-
tres entrent en jeu : I’expérience du thérapeute, son empathie avec les enfants
autistes, I’environnement de 1’enfant, la participation et/ou au moins 1’adhé-
sion des parents au type de thérapie, 1’équilibre institutionnel du moment, la
variabilité de la disponibilité et de 1’état de I’enfant, tous les phénomenes
intercurrents imprévisibles.

La grande diversité des thérapies repose sur le grand nombre de bases
théoriques différentes ou dérivées d’un noyau théorique commun. Les appli-
cations thérapeutiques des théories sont parfois radicalement opposées. La
confrontation entre une méthode intensive comme celle de Loovas et une
technique d’observation passive comme dans certaines psychothérapies
psychanalytiques est un exemple de divergence fondamentale.

Chaque adepte d’une thérapie doit défendre son point de vue de maniere
passionnelle et idéaliste pour étre efficace et motivé aupres des enfants et
crédible et convaincant aupres des familles.

Ce qui «marche» pour des familles, ne « marche» pas forcément pour des
professionnels et vice versa. Les criteres d’amélioration sous traitement ne
sont pas les mémes pour différentes personnes et a plusieurs moments donnés.
Les parents peuvent privilégier des progres éducatifs dans I’autonomie quand
ils veulent prendre un peu de distance, dans le comportement adaptatif quand
ils sont épuisés, tandis que les professionnels vont rechercher des modifica-
tions peut-étre moins visibles dans les capacités symboliques, par exemple,
apres un programme thérapeutique orienté.

Nous avons classé les thérapies selon des catégories représentant leurs fonde-
ments théoriques. Cependant, les choix sont parfois arbitraires puisque certaines
thérapies tirent leurs principes de plusieurs champs théoriques distincts.

Il nous parait d’emblée essentiel de hiérarchiser : les techniques élémen-
taires isolées, les méthodes thérapeutiques plus organisées, enfin les modes
de prise en charge qui peuvent inclure une ou plusieurs de ces techniques ou
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méthodes. Cependant, nous verrons que certaines techniques éducatives
constituent a elles seules 1’essentiel du programme thérapeutique. Les tech-
niques et méthodes sont en général dépendantes de présupposés théoriques.

PSYCHOTHI’ERAPIES,
ET PROGRAMMES EDUCATIFS

PSYCHOTHERAPIES D’INSPIRATION PSYCHODYNAMIQUE

Modeles de cadres thérapeutiques

Ces psychothérapies peuvent prendre plusieurs formes selon la définition
du cadre thérapeutique et selon I’orientation théorique.

Les thérapies individuelles peuvent suivre un protocole, défini par
Hochman, qui propose un temps de maternage symbolique suivi par un récit
sous forme de conte ol la «structure narrative » est en soi un outil thérapeu-
tique. D’autres auteurs, comme Houzel, inspirés par I’école post-kleinienne
anglaise, proposent une observation de 1’enfant a domicile suivie d’une resti-
tution interprétative.

Les thérapies mere-enfant sont souvent le premier temps d’une prise en
charge. Elles permettent a la fois d’observer les interactions mere-bébé et
d’introduire des conseils et/ou le début d’un travail d’élaboration des liens
psychiques et affectifs. Elles aident aussi les meres a lutter contre le risque
dépressif, a reprendre confiance en elles, 2 mieux connaitre un enfant parfois
difficile a décrypter, a trouver des moyens de holding et handling et de
communication avec leur enfant. Ces thérapies s’adressent particulierement
aux nourrissons a risque d’autisme et/ou repérés par un évitement relationnel.

A un stade plus évolué dans la reconnaissance du diagnostic et dans la
prise en charge de I’autisme, des thérapies familiales d’inspiration psychody-
namique peuvent aider les parents et la fratrie & mieux comprendre les
enjeux de la maladie et du handicap et ses répercussions au sein du couple et
de la dynamique familiale.

Pour les adolescents présentant des formes légeres et/ou un syndrome
d’Asperger, on peut proposer des séances en psychodrame de groupe en
restant prudent sur la restitution des interprétations. En effet ces adolescents
ont des difficultés inhérentes a leurs troubles pour comprendre les phéno-
menes associatifs et la métapsychologie.

Réflexions sur les traitements psychanalytiques

Il faut séparer d’emblée trois dimensions possibles des concepts psycha-
nalytiques dans 1’autisme : étiologique, thérapeutique, psychopathologique.
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Dimension étiologique

Les concepts psychanalytiques appliqués aux hypotheses étiologiques de
I’autisme ont montré, a notre point de vue, leurs limites voire leur nocivité
avec certains théoriciens dogmatiques. Ces derniers ont d’ailleurs utilisé de
maniere excessive, sans «recul psychanalytique», les difficultés psychologi-
ques évoquées dans le discours des meres pour construire une théorie causale.

La possessivité ou la culpabilité «naturelles» des meres, souvent secon-
daires d’ailleurs au vécu avec leur enfant autiste, ont servi de base a
I’échafaudage de théories psychogénétiques ou ces mémes meres ont une
responsabilité flagrante dans I’apparition de la maladie.

Il nous semble a ce propos que la véritable démarche scientifique freu-
dienne, qui met 1’accent sur la métapsychologie, échappe aux théories
psychodynamiques de I’autisme probablement en raison des bizarreries inhé-

rentes a cette pathologie et donc a la volonté humaine de réduire les
paradoxes a un déterminisme de signification.

Cependant, certains aspects des théories psychanalytiques rencontrent des
traductions physiologiques ou biologiques. Ainsi, le concept de bombarde-
ment des stimulations sensorielles évoqué par Freud en 1920 et Meltzer en
1980 est compatible avec le modele neurophysiologique d’absence de
filtrage des informations externes.

Dimension thérapeutique

Certains principes des thérapies psychodynamiques méritent également
d’étre retenus et appliqués dans la prise en charge des enfants autistes,
notamment pour ceux qui ont un bon niveau de conceptualisation et se
rapprochent le plus du tableau d’autisme atypique ou de dysharmonie
psychotique des auteurs francais.

En effet, il nous semble indispensable, pour aider 1’enfant autiste a faire
des associations, a donner du sens a ses perceptions et a ses actes, qu’il
posseéde un minimum de moyens d’expression verbale ou graphique et des
capacités de symbolisation. Faute de quoi, le thérapeute risque d’interpréter
selon sa propre symbolique et ses propres fantasmes des productions tres
rudimentaires sans signification particuliére.

Bien siir, certains diront que le sens nait de la reconnaissance et du retour
par I’autre d’un signifié. Mais comment imaginer chez un enfant autiste tres
handicapé par un trouble de la communication qu’il puisse se saisir, se
nourrir de I'interprétation trop «personnelle» d’un adulte. Les troubles de
Iintersubjectivité dans 1’autisme recoupent d’ailleurs la théorie de I’esprit
des cognitivistes.

D’autre part, en principe, les interprétations psychanalytiques sont fondées
sur I’inconscient du sujet et se différencient des techniques d’interprétations
éthologiques par exemple. Or I’ autiste a-t-il un inconscient? Plusieurs psycha-
nalystes dont J. Hochman (1998) se posent eux-mémes la question.
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Cependant, comme nous ’avons précisé plus haut, des éléments de la
psychothérapie psychanalytique rencontrent des points de vue universelle-
ment partagés tels que le «transfert» que d’autres psychothérapeutes non
psychanalystes traduiront plus simplement en relation d’empathie et de
confiance.

Dimension psychopathologique

La compréhension du sens des comportements de 1’enfant autiste est
toujours une gageure tant pour les parents que pour les thérapeutes.

Le modele psychodynamique permet de redonner une vie relationnelle a
I’enfant avec ses désirs, ses pulsions. Il permet de déchiffrer les comporte-
ments ou les réactions les plus bizarres et les plus déroutants en les ramenant
a un sens partagé par toute la famille. Dans I’interprétation psychanalytique,
le parent se sent encore responsable, au bon sens du terme, de son enfant car
le travail se fait, entre autres, sur le lien et 1’attachement. Pour les équipes
soignantes, le modele psychopathologique psychanalytique permet de symbo-
liser ce qui n’est pas «symbolisable» justement dans la pathologie autistique
et permet des représentations vivantes et mobiles des enfants les plus en
retrait. Cependant, le risque de dépression des équipes ne doit pas justifier le
recours aux «délires imaginatifs» et aux interprétations « sauvages » a propos
des comportements des enfants. La menace d’impuissance a comprendre les
autistes ne doit pas nous conduire a des dérapages obscurantistes.

Travail avec les parents

Si on résiste a la tentation facile de culpabiliser (ce qui nous apparait plus
comme une attitude éducative que psychanalytique), I’analyse psychodyna-
mique de la relation avec un autiste peut encourager les parents a avoir une
nouvelle image plus vivante, plus interactive de leur enfant. Cette démarche
rejoint, avec d’autres techniques, le souci de revaloriser les parents comme
dans les approches cognitivistes, par exemple. Dans le premier cas, on
parlera d’étayage du narcissisme, dans 1’autre de renforcement de 1’estime de
soi. Beaucoup de parents contestant avec raison les théories psychanalyti-
ques culpabilisatrices se sont révoltés contre cette approche et quelques uns
se sont tournés vers des méthodes radicalement différentes essentiellement
éducatives, avec un rejet de tout ce qui peut étre d’ordre psychologique.

Cette remarque nous permet d’introduire le probleme de la culpabilité.

Les psychanalystes aiment a répéter, et c’est parfois une réalité, qu’en
psychiatrie de ’enfant ou dans le cas de pathologies graves les parents se
sentent spontanément coupables de 1a maladie de leur enfant ou s’en défendent
avec des comportements activistes et/ou agressifs. Faut-il encore ne pas en
abuser, comme le font encore malheureusement certains pédopsychiatres.

Ce probleme de la culpabilité dépend en plus du passé de chacun, de ses
expériences, de sa culture, de son éducation, de sa religion. Il n’est pas forcé-
ment inhérent a I’autisme.
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La culpabilité n’est pas encore enterrée car, apres la culpabilité relation-
nelle et éducative mettant en jeu les fonctions maternantes précoces des
parents, vient d’apparaitre la culpabilité « génétique », ou c’est la fonction de
transmission d’un «bon» matériel génique et non plus d’un «bon» nourris-
sage affectif qui est en cause. Nous avons déja vu que les parents pouvaient a
nouveau se sentir mis sur la sellette avec le développement du concept de
phénotypes élargis ou de lesser variant.

La encore, I’approche psychanalytique si elle décide d’étre I’alliée des
parents peut apporter par 1’analyse transgénérationnelle un sens, un degré de
liberté et de libre arbitre a ces familles rendues impuissantes et potentielle-
ment dépressives face au déterminisme de la transmission génétique.

Autant, nous I’avons vu plus haut, certains parents traumatisés une
premiere fois par ’autisme de leur enfant et une deuxieme fois par des inter-
prétations psychanalytiques maladroites fuient les pédopsychiatres, autant
d’autres ne sont pas complétement satisfaits par une conception uniquement
éducative et fonctionnelle des troubles de leur enfant.

Sans forcément avoir des difficultés a faire le deuil d’un descendant idéal,
ils veulent entendre les médecins leur dépeindre leur enfant avec des capa-
cités d’empathie, de ressenti et d’évolution positive. Beaucoup de parents
prétent a leur enfant autiste des capacités exagérées de compréhension et
d’intentionnalité qu’ils estiment entravées par un processus quelconque, en
utilisant éventuellement le concept universel du «blocage psychologique ».

La réponse «magique » de certaines techniques comme la communication
facilitée vient actuellement renforcer cet état d’esprit. Ainsi, certains parents
ne se contentent pas de considérer leur enfant comme un handicapé avec des
déficiences spécifiques de la communication a rééduquer. Ils ne veulent pas
d’un extraterrestre dont on tente d’ajuster les potentiometres de communica-
tion sur la «fréquence » sociale standard et commune. Ils ont envie de voir des
traits de personnalité, des traits familiaux, des caractéristiques historiques et
individuelles chez leur enfant. IIs ont envie de voir les traits autistiques
comme des défauts de caractere et non pas comme des symptomes.

THERAPIES CENTREES SUR DES METHODES EDUCATIVES

Méthode TEACCH

Les connaissances nouvelles sur la psychopathologie des comportements
autistiques, notamment dans le domaine cognitif, ont permis d’élaborer des
méthodes éducatives spécifiques. Le programme TEACCH a été congu par
Schopler et Mesibov aux Etats-Unis dans les années soixante et diffusé en
Europe par Peters. I s’agit d’un acronyme qui signifie Treatment and
Education of Autistic and related Communication handicapped CHildren,
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c’est-a-dire traitement et éducation des enfants autistes et souffrant de handi-
caps apparentés de la communication.

Il aborde les principales difficultés rencontrées par I’enfant autiste dans sa
vie quotidienne :

—I’hétérogénéité des capacités cognitives : avec un déficit des perfor-
mances sociales et verbales et, au contraire, un bon développement de
certains domaines comme la mémoire, le sens de 1’orientation, la coordina-
tion visuo-motrice;

— I'impossibilité d’accéder a un langage abstrait et universel ;

— I’inadaptation a la diversité des situations sociales dynamiques;

— I’intolérance aux changements dans le temps et I’espace.

Un bilan psychologique complet préalable définit le profil psycho-éducatif,
ou PEP, de I’enfant et pointe ses capacités en émergence (cf. chapitre 9).

Les parents sont engagés en premiere ligne et sont considérés comme des
cothérapeutes dans 1’éducation de leur enfant. Le thérapeute est assisté d’un
conseiller parental qui soutient plus particulierement les parents dans leur
difficultés personnelles et affectives. Ils organisent ensemble, en fonction du
PEP et de leurs possibilités, le programme appliqué a la maison.

La communication est permanente entre éducateurs et parents. L’ informa-
tion sur les acquisitions nouvelles permet aux uns et aux autres de maintenir
et de renforcer ces progres.

Le programme s’articule autour de grands principes destinés a faciliter au
maximum la compréhension de 1’enfant, indispensable a tout apprentissage.
Plusieurs systemes alternatifs a la communication verbale sont utilisés :

—les gestes simples et I’utilisation de la manipulation motrice qui est une
maniere concrete de communiquer;

— les images désignant un objet, une personne ou une tache, qui exploitent
la bonne mémoire visuelle des autistes et qui sont plus signifiants pour eux
que des mots;

— les objets les plus concrets possibles.

On favorise I’accession aux notions d’espace et surtout de temps en obéis-
sant a certaines regles :

—les séances se déroulent dans les mémes lieux et a la méme heure ;

—la durée des activités est concrétisée par la quantité de matériel fournie
au départ;

— on propose surtout des taches visuelles;

—la fin de I’activité est associée a la remise d’un jouet ou jouet favori.

Ces programmes éducatifs préparent a I’apprentissage de la socialisation,
apprentissage qui ne pourrait se faire dans des conditions aussi privilégiées
en milieu scolaire. Ils forment aussi I’enfant d’age scolaire (six a onze ans) a
la maitrise d’une activité structurée, indispensable pour I’accession a une
formation préprofessionnelle méme élémentaire. Ils sont réalisés dans
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certains cas en collaboration avec une structure scolaire ou des enfants sans
handicap remplissent un role de «tuteur» aupres des autistes.

Depuis sa création, le programme TEACCH a élargi ses indications en
développant des méthodes spécifiques pour les autistes de haut niveau et les
polyhandicapés.

L’efficacité du programme TEACCH a été évaluée positivement dans
plusieurs études de suivi. Celle d’Ozonoff et Cathcart (1998) a comparé onze
jeunes enfants autistes ayant bénéficié de la méthode TEACCH a domicile
pendant quatre mois a un groupe contrdle de onze enfants autistes non traités
par le TEACCH. Les deux groupes étaient appariés en fonction des scores au
PEP-R et de la sévérité des comportements autistiques. Les résultats indi-
quent I’amélioration significativement plus importante (trois a quatre fois
plus) des enfants traités par le TEACCH par rapport au groupe contrdle.
L’amélioration correspond a I’augmentation des scores obtenus a 1’évalua-
tion par le PEP-R dans les domaines spécifiques de 1’imitation, la motricité
fine, la motricité globale, les capacités non verbales et les scores globaux.

Education a I’adolescence

Les troubles du comportement et 1’agressivité peuvent géner 1’insertion
sociale déja malaisée. En dehors de la prévention des causes déclenchantes,
qui ne sont pas toujours évidentes, plusieurs méthodes de type comporte-
mental peuvent répondre a ces troubles.

Le savoir-faire affectif, sexuel et social est au centre de 1’enseignement
des adolescents autistes. Un point important et délicat concerne aussi
I’apprentissage de 1’autonomie et de ’indépendance chez ces «anciens
enfants» perpétuellement encadrés et assistés. Il faut leur donner la possibi-
lité de programmer leur temps libre et de subvenir a leurs principaux besoins,
sans I’aide d’une tierce personne.

Des programmes reprenant les grands principes du TEACCH ont été
adaptés a I’enseignement préprofessionnel pour ces adolescents (Mesibov).
Ils sont mis en route apres une évaluation par I’AAPEP qui étudie :

— le besoin d’aide dans des taches diverses;

— les aptitudes pour :

- les interactions sociales,
- la communication fonctionnelle,
- le comportement au travail,
- la technique de travail,
- ’autonomie et les tiches domestiques,
- les loisirs.
Enfin, la continuité vers I’insertion dans un milieu communautaire (foyers,

résidences, etc.) et professionnels (ateliers protégés, etc.) est assurée par un
éducateur accompagnant. La préparation, 1’adaptation et I’entrainement a un
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poste de travail pour les jeunes adultes sont les objectifs principaux du
programme Job Coaching.

Thérapies comportementales
Méthode ABA

La technique la plus utilisée dans les programmes comportementaux est
désignée par le sigle ABA, ou Applied Behaviour Analysis (analyse comporte-
mentale appliquée). L’ ABA représente un modeéle qui se décline en plusieurs
types d’interventions selon le support utilisé : the UCLA model, Intensive
Behavior Intervention (IBI), Applied Verbal Behavior, Discrete-Trial Trai-
ning, Pivotal Response Training et Natural Environment Training (NET).

Ces méthodes comportementales sont fondées sur la théorie du condition-
nement opérant de Skinner.

Une des composantes fondamentales de I’ABA est appelée Discrete Trial
Training (DTT), ou entrainement par essais distincts. Un essai distinct se
compose d’un cycle individuel défini par 1’acquisition d’une tache selon une
méthode comportementale. Un essai peut étre répété plusieurs fois par jour,
sur plusieurs jours ou plus longtemps encore, jusqu’a ce que la compétence
soit maitrisée. Il y a quatre étapes plus une cinquieme optionnelle dans un
essai distinct :

—le stimulus discriminant ou discriminative stimulus (SP) =1’ordre ou le
signal de 1’environnement auquel I’enseignant voudrait que I’enfant réponde;;

— le stimulus auxiliaire ou prompting stimulus (S¥) = une aide ou un signal
émanant de ’enseignant pour aider lI’enfant a répondre correctement
(optionnel);

—la réponse ou response (R) = la compétence ou le comportement qui est
la cible de I’apprentissage ou une de ses parties ;

— le stimulus renforcateur ou reinforcing stimulus (S®) = une récompense
pour motiver I’enfant a répondre, et a répondre correctement ;

— Uintervalle entre les essais ou intertrial interval (™) = une pause bréve
entre deux essais consécutifs pour signifier a I’enfant que 1’essai est terminé.
On peut représenter le cycle d’un essai distinct sous la forme suivante :

SP >R > SR M
(8"

Si I’enfant ne répond pas correctement, I’enseignant peut corriger sa
réponse et lui donner une deuxieéme chance. S’il répond correctement ou
presque, I’enseignant peut lui donner une récompense ou une félicitation
pour ’encourager (stimulus renforgateur).

Les renforcements sont de plusieurs types :

— primaires : c’est-a-dire innés, relatifs aux instincts de base et ne dépen-
dant pas du contexte, comme la nourriture, 1’eau, le sexe, la chaleur, etc.
L’avantage de ces renforcements réside dans le fait qu’ils sont puissants, ne
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s’éteignent pas. Ils sont plus opérants que des étreintes chaleureuses pour un
enfant autiste qui fuit le contact émotionnel et corporel. Les principaux
inconvénients viennent du fait qu’ils ne sont pas présentables dans toute
circonstance de par leur aspect artificiel et qu’ils sont soumis rapidement a
I’état de satiété de I’enfant (notamment pour la nourriture);

— secondaires : ¢’est-a-dire conditionné par 1’association a un renforce-
ment primaire ou un autre renforcement secondaire. On peut citer deux
classes de renforcements secondaires : ceux qui sont socialement déterminés
comme les félicitations, les caresses ou autres marques affectives, et ceux qui
passent indirectement voire symboliquement par 1’ obtention de renforcateurs
primaires comme le systeme d’économie de jetons, par exemple. Ils sont
plus facilement utilisables en toute circonstance et en tout lieu que les renfor-
cements primaires. Ils n’obligent pas a garder une proximité physique étroite
avec I’enfant autiste comme pour la distribution de nourriture. Ils peuvent
aussi étre utilisés pour élargir les intéréts de 1’enfant en permettant de
prendre de la distance par rapport aux renforcateurs primaires routiniers. La
«secondarisation» des renforcateurs (on pourrait imaginer des renforce-
ments tertiaires) est aussi une prémisse de symbolisation. Les inconvénients
viennent du fait qu’ils doivent étre appris et qu’ils sont fragiles. Il faut
parfois les réactiver par I’association a des renforcements primaires;

— positifs : avec la présentation d’éléments positifs (agréables pour
I’enfant) aprés chaque réussite ou comportement souhaité pour obtenir la
répétition de la réussite ou du comportement souhaité. Exemples d’éléments
positifs : friandises, caresses, félicitations;

— négatifs : avec la diminution d’éléments négatifs ou aversifs (désagréa-
bles pour 1’enfant) aprés chaque réussite ou comportement souhaité pour
obtenir la répétition de la réussite ou du comportement souhaité. Exemples
d’éléments aversifs : fessées, punitions.

Les renforcements peuvent étre modulés en intensité positive (differential
reinforcements) selon le degré de réussite de 1’enfant. En cas d’échec, la
procédure de correction de I’erreur doit étre bien définie. On se contente au
départ d’un simple «non». Si les erreurs se répetent il faut augmenter le
stimulus auxiliaire d’aide. Si elles se répetent encore il faut revoir I’efficacité
du renforgateur ou le protocole dans son ensemble.

L’application des essais distincts doit s’adapter a plusieurs dysfonctionne-
ments constatés dans 1’autisme :

—Dattention souvent labile et de courte durée est maintenue en utilisant
des séquences d’abord trés courtes et en simplifiant les consignes et les
essais

—la motivation défaillante est encouragée par des renforcements d’abord
primaires puis secondaires, en espérant que ces derniers prennent la place
des premiers;
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—le contréle des stimuli est important pour que 1’enfant identifie bien la
pertinence et la spécificité des signaux de I’environnement pour lesquels il doit
réagir. En I’occurrence, la consigne ou la sollicitation a laquelle I’enseignant
voudrait voir ’enfant répondre doit étre précise et doit obtenir une réponse
aussi précise pour favoriser la solidité et la constance des associations ;

—la généralisation des acquis, qui est un écueil important dans 1’appren-
tissage des enfants autistes, peut étre entrainée par différents moyens. On
peut changer progressivement la présentation des instructions dans la forme
(notamment verbale) et dans le contexte (présentation par des personnes
différentes, dans un autre lieu, 2 un moment différent, etc.);

—les difficultés de l’apprentissage déductif et de 'apprentissage par
observation non accessibles a I’enfant autiste sont évitées en expliquant tres
clairement et trés simplement les taches demandées;

—les difficultés de communication doivent aussi étre contournées en
formulant sans ambiguité, le plus concrétement possibles, les instructions.

De la méme facgon, les formulations et les taches nécessitant d’avoir des
capacités de compréhension sociale ou requérant le point de vue de I’enfant
sont réduites au maximum.

Programmes intensifs de Lovaas

A partir de la technique comportementale des essais distincts Lovaas
(1973, 1987) a développé des programmes éducatifs qui constituent une
prise en charge globale des enfants autistes. Ces programmes présentent
plusieurs caractéristiques :

—1ils s’adressent a de jeunes enfants a partir de deux ans et durent trois a
quatre ans;

—ils sont intensifs et comportent quarante heures d’entrainement par
semaine;

—ils impliquent des éducateurs spécialisés mais aussi les parents, des
enseignants et d’autres partenaires.

Le programme est défini au départ par un consultant ou analyste comporte-
mental. Celui-ci va, a partir d’'une évaluation initiale, former les parents et les
partenaires concernés aux techniques des essais distincts, suivre régulierement
I’évolution de I’enfant et continuer a I’évaluer afin d’ajuster le programme.

Les résultats de suivi sur sept ans (1965-1972) a I’issu d’une premiere
expérience chez vingt enfants d’age scolaire montrent que :

— premicerement, la fréquence des comportements non appropriés
diminue : I’autostimulation passe de 23 % a 10 % du temps et 1’écholalie de
5% a2 % du temps;

— deuxiemement, les comportements adaptés augmentent. La fréquence
moyenne du langage approprié passe de 2% a 8 %, les comportements
sociaux non verbaux vont de 4% a 10% et le jeu approprié augmente de
22% a 45 %;
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—le quotient intellectuel est mesuré chez dix-neuf sujets. Quatorze sujets
ne répondent pas a I’examinateur avant le traitement. Lors du suivi, ils colla-
borent et obtiennent des QI qui les situent entre 30 et 75. Un dernier sujet
passe d’un QI de 80 a 100.

Apres la sortie de I'institution les sujets qui maintiennent leurs progres
sont ceux qui continuent le programme alors que ceux qui ’ont arrété se
dégradent a nouveau (Lovaas, 1973).

Une deuxieéme étude de suivi est cette fois réalisée pour des jeunes enfants
agés de deux a quatre ans dans le cadre de I’UCLA Young Autism Project de
1970 a 1984. Le programme est encore plus intensif (quarante heures par
semaine) et dure au moins deux ans. Deux groupes sont constitués: le
premier, dit «expérimental », recoit un traitement intensif de quarante heures
par semaine, tandis que le second, «contr6le», a un programme limité a dix
heures par semaine et ne regoit pas de procédés punitifs. Le groupe expéri-
mental voit son quotient de développement (QD) augmenter significativement
par rapport au groupe controle et 47 % des enfants de ce groupe traité intensi-
vement récuperent un fonctionnement normal (Lovaas, 1987).

La mé&me évaluation comparative réalisée entre les deux groupes sept ans
plus tard montre que 1’écart se maintient. Le groupe expérimental obtient un
QD moyen a 84,5 tandis que le QD moyen du groupe contrdle atteint seule-
ment 54,9 (McEachin, 1993). Les résultats d’autres parametres (adaptation
sociale et communication) sont aussi en faveur du groupe ayant bénéficié
d’un traitement intensif.

Plusieurs auteurs, dont les fondateurs du TEACCH (Schopler, 1989 et
Mesibov, 1993), ont émis des critiques sur la méthodologie de ces études de
suivi. Parmi les principales, on peut retenir le choix des parametres d’évalua-
tion jugés trop globaux et la sélection des familles trés motivées pour
appliquer le programme.

[Is notent que 1’augmentation du QI apres le traitement pourrait résulter de
I’apprentissage de la collaboration et de 1’obéissance plutdt que de révéler un
réel développement intellectuel.

Des équipes, comme celle de Birnbrauer en Australie (1993) ou celle
d’Anderson (1987) qui ont cherché a reproduire les études d’évaluation de
Lovaas, retrouvent des résultats presque aussi encourageants. L’étude
comparative plus mitigée de Smith (1997) retrouve une différence significa-
tive en faveur du traitement intensif mais le QD augmente. Certaines études
récentes (Kielinen, 2002) chez des enfants autistes agés de trois a dix-huit
ans montrent une évolution globalement positive sans différence significa-
tive entre la méthode TEACCH ou Lovaas.

La méthode Lovaas n’a pas fini de susciter des controverses. D’une part,
elle parait donner des résultats spectaculaires, d’autre part, elle renvoie aux
concepts difficilement acceptables de conditionnement permanent voire de
«dressage ». L’adaptation sociale obtenue est-elle un gain pour I’enfant ou un
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gain pour une société normative? Plus troublante est I’augmentation rapportée
du QD. Personne ne peut nier qu’une amélioration des capacités intellec-
tuelles et de la communication peut apporter du bien-étre a un enfant. De plus,
cette augmentation des compétences cognitives proviendrait de la rééducation
comportementale. L’hypothése comportementaliste de Lovaas n’est pas en
contradiction avec les hypotheéses neurophysiologiques des thérapies
d’échange et de développement. En effet, Lelord pense que les autistes sont
trop autoconditionnés par le biais de défaillances dans la régulation sensori-
motrice et la modulation cortico-sous-corticale. Les programmes Lovaas
pourraient alors les faire passer d’un autoconditionnement idiosyncrasique a
un conditionnement appris mais également fixe et standardisé. Les thérapies
d’échange et de développement (TED) préferent utiliser certaines techniques
comportementales uniquement pour renforcer des réussites et sont fondées
sur I’acquisition libre. Ainsi, dans les TED, on ne propose pas de remplacer
un autoconditionnement par un conditionnement social préfabriqué mais
plutot d’aider I’enfant a découvrir d’autres voies et modalités de communica-
tion qu’on peut renforcer pour leur donner du sens.

Programme professionnel pour adultes autistes

Dans la suite des programmes de type Lovaas des auteurs comme Smith,
Belcher et Juhrs (1995) ont développé des stratégies d’interventions pour les
adultes autistes de plus de vingt-et-un ans. Ces programmes visent a I’intégra-
tion professionnelle en utilisant des méthodes comportementalistes. Une
évaluation préalable permet de définir les différentes aptitudes et les handicaps
pour tel ou tel poste de travail. Les techniques d’analyse comportementale
appliquée sont utilisées.

Programme de Zelazo

M. Philip R. Zelazo, professeur de psychologie a Montréal, a développé
des programmes destinés a 1’origine aux jeunes enfants présentant des diffi-
cultés séveres de langage (Zelazo, 1989). Cette méthode a été€ appliquée
également au Canada a des enfants autistes. Elle repose sur des principes
langagiers cognitifs et comportementaux et donne aux parents une place de
premier plan dans la thérapie.

Le premier temps comprend une évaluation spécifique adaptée aux trou-
bles de la communication. Elle mesure notamment le décalage qui peut
exister entre le traitement central de 1’information et le développement des
capacités expressives, telles que 1’usage de la parole et 1’utilisation des objets
(Zelazo, 1995). Les évaluations étudient les réponses comportementales,
physiologiques, cognitives et affectives de I’enfant face a une série de
stimuli essentiellement visuels et auditifs.

Dans un deuxieme temps, les parents sont formés par 1’équipe de soins
(psychologue, orthophoniste, éducateur spécialisé) a des techniques compor-
tementales pour intervenir aupres de leur enfant. Les programmes sont
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organisés par périodes de six mois a I’issu desquelles on évalue les progres.
La méthode a pour objectif d’augmenter peu a peu le taux de bonnes réponses
langagieres de I’enfant et donc son obéissance face aux demandes des parents
(Zelazo, 1984). Comme dans le programme Lovaas une phase de généralisa-
tion est prévue. Les séquences durent quinze minutes et sont répétées
quotidiennement a domicile. L’équipe soignante supervise régulierement les
parents. En cas de perturbations importantes par des comportements génants,
un programme additionnel de type Lovaas peut étre suggéré.

Les évaluations effectuées avant et aprés les thérapies montrent des
progres pour attention auditive, le vocabulaire réceptif et expressif, la
formation de concepts verbaux et I’utilisation des mots (Lalinec, 1995).

THERAPIES MIXTES PSYCHOEDUCATIVES

Thérapies d’échange et de développement

Les thérapies d’échange et de développement élaborées par Lelord (1978,
1987) et appliquées dans le service de pédopsychiatrie de Tours (Barthé-
1émy, 1995), dépassent le cadre éducatif et reposent sur des principes
neurophysiologiques. Elles permettent ainsi, en plus de I’objectif qui vise a
développer la communication, I’apprentissage de regles sociales et 1’acquisi-
tion de schemes cognitifs plus «naturellement». Car les stratégies sont
adaptées de maniere spécifique aux déficiences des fonctions neuropsycho-
logiques observées par les méthodes cliniques et électrophysiologiques.

Principes

Comme son nom le mentionne, la thérapie d’échange et de développement
est une psychothérapie centrée sur I’échange — dont les troubles caractéri-
sent le mieux l’autisme — et le développement — développement non
seulement cognitif mais aussi affectif et émotionnel. On tient compte du
niveau intellectuel pour proposer a I’enfant des activités a sa portée, qu’il
sera capable de réaliser sans risque d’échec et de découragement. Le déve-
loppement intellectuel et les échanges sociaux sont indissociables et
s’enrichissent mutuellement. En effet, le dialogue nécessite des moyens de
communication verbaux ou non, et sera d’autant plus riche que ces moyens
sont performants. En retour, le développement psychomoteur progresse avec
I’apport d’informations transmises par des interlocuteurs en utilisant la fonc-
tion d’imitation par exemple.

Les bases des thérapies d’échange et de développement ont été construites
a partir des travaux neurophysiologiques sur le conditionnement et 1’acquisi-
tion libre effectués par Lelord (1969, 1990).

Les trois grands principes généraux respectés dans les séances sont les
suivants.
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Conditions nécessaires a P’acquisition de données nouvelles. — Les
apprentissages dépendent beaucoup des conditions de leur exercice. Or nous
savons que les autistes ont de grandes difficultés d’attention et des particula-
rités dans leurs perceptions sensorielles qui les rendent hyperexcitables a des
stimuli extérieurs. Pour permettre une bonne intégration des informations et
éviter toute surcharge sensorielle, source de confusion, d’angoisse et,
parfois, de douleur, il faut simplifier I’environnement spatial et les stimula-
tions, et aider I’enfant a se concentrer sur une activité. Ainsi la salle de
thérapie est dépouillée et I’on propose un a un les jouets a I’enfant. La condi-
tion indispensable et primordiale a toute thérapie chez un enfant autiste est
donc la tranquillité.

Séquences perceptives et sensori-motrices. — Le second principe
s’appuie sur la production de stimuli sensoriels et de mouvements pour cana-
liser et structurer les activités de ’enfant a travers la réalisation de gestes
orientés. Les stéréotypies motrices, comme des coups sur une balle, peuvent
étre déviées de leur non-sens par D’interposition d’un tambourin, par
exemple, pour faire accéder I’enfant a un moyen de produire un son et initier
un échange. Ces séquences sont régulées en fonction des caracteres indivi-
duels d’hypo- ou d’hypersensibilité a tel ou tel type de stimulus. Le
thérapeute doit aussi prendre en compte la variabilité de 1’enfant pendant la
séance. En cas d’inhibition trop forte, il peut intervenir ponctuellement pour
P’aider & démarrer un geste en dirigeant sa main vers le tambourin par
exemple. L’accomplissement de séquences motrices fonctionnelles déve-
loppe le sens de la finalité, et I’organisation des schemes spécifiques. Ces
gestes exercent aussi une action régulatrice sur 1’anxiété et font écran a
I’agression que peut provoquer un environnement mal toléré par 1’enfant.

E‘change et imitation. — Tous les canaux de communication (Voix,
gestes, regards, etc.) sont utilisés pour stimuler 1I’échange avec I’enfant. Ces
séquences d’échange passent par le jeu a deux. Le thérapeute doit étre
attentif a tous les signaux méme ébauchés que lui envoie I’enfant pour étre
prét a lui répondre, a la maniere d’un joueur de tennis. Il doit en un instant
savoir percevoir les tentatives de contact, savoir décrypter leur signification
et renvoyer un message accessible au niveau de compréhension de I’enfant.
Sur le plan neurophysiologique, il effectue un travail de récepteur qui filtre
les informations et d’émetteur qui les présente sous une forme retraitée,
épurée, chargées d’une signification la moins équivoque possible, comme
lors d’une «rencontre du troisieme type», avec cet «extraterrestre» qu’est
pour nous 1’ autiste.

Ce jeu se joue a deux et il suffit qu’un partenaire s’ arréte pour qu’il cesse,
au moins pour un moment. On peut, comme dans les thérapies comporte-
mentales, gratifier ’enfant par un calin, des mots d’encouragement, des
bravos, quand il a réussi I’activité ou 1’échange. Cela permet a la fois le
renforcement de I’acquisition et I’amorce d’un «dialogue» affectif. En
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revanche, les fuites du contact, les réactions inadaptées qui surviennent
souvent en fin de séquence, ne donnent pas lieu a une réaction du thérapeute
pour favoriser leur extinction.

Tous ces principes peuvent étre appliqués dans des situations et des cadres
tres divers : salle de psychomotricité, pataugeoire, manege de poneys. Ils
restent valides aussi pendant les séances d’orthophonie. L’environnement est
élargi une fois que I’enfant a acquis une certaine stabilité et peut maitriser la
diversité des reperes.

Application pratique

L’analyse fonctionnelle du comportement de I’enfant constitue la
premiere étape. Pendant cette période d’étude qui dure au moins trois
semaines, on recueille toutes les informations susceptibles de nous rensei-
gner sur I’enfant dans ses différents milieux (a 1’école, a la maison, dans le
service, etc.). Une premiere synthese se déroule au cours d’une réunion ou
I’on fixe les grandes lignes du programme de la thérapie. Ce programme est
plutdt un projet car il est soumis régulierement a des réajustements en fonc-
tion de 1’évolution de I’enfant au cours des séances. Il définit :

— les actions prioritaires pour vaincre les principales difficultés de 1’enfant.
Celles-ci sont exprimées en termes de « comportements-problémes », notions
concretes dont le retentissement est visible dans la vie quotidienne. Ces
perturbations peuvent étre rapportées a des troubles plus globaux au sein de
grandes fonctions neuropsychologiques. Par exemple, le probleme d’un
enfant qui parait ne pas entendre est rattaché a la fonction de perception;;

—les stratégies employées pour aider 1’enfant dans chaque type de
comportement-probleme. On ajuste au mieux le choix des séquences et des
jouets aux spécificités des troubles. Ainsi, on utilisera de préférence un jouet
musical en cas de déficience de la perception auditive.

Les séances ont lieu chaque jour a la méme heure dans la méme piece avec
la méme équipe de deux cothérapeutes dont 1’un travaille avec I’enfant et
I’autre observe la séance, en alternance. Toutes ces précautions évitent les
réactions d’angoisse au changement qui sont fréquentes dans 1’autisme. La
salle de thérapie est dépouillée et dispose d’une caméra, visible par I’enfant,
pour enregistrer les séances. Le thérapeute est installé en face de I’enfant,
soit devant une petite table quand 1’attention est difficile a obtenir, soit a
terre. Les jeux choisis pour la séance ont été préparés a 1’avance et sont
présentés un a un pour réduire les risques d’instabilité et de dispersion.

L’échange doit rester le but final des thérapies. Le thérapeute peut faciliter
I’obtention d’un regard en élevant a hauteur de ses yeux le jouet préféré de
I’enfant. Ce dernier, en suivant le jouet du regard va alors rencontrer fortuite-
ment celui de 1’adulte. Cette séquence interactive va étre renforcée si 1’on
donne a I’enfant son jouet apres chaque échange du regard de bonne qualité.
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Les séances durent en moyenne vingt minutes. Le thérapeute et 1’observa-
teur se retrouvent a la fin de chacune d’elle pour commenter et noter sur un
cahier leur déroulement. La séance initiale permet de définir, apreés évalua-
tion des comportements, une «ligne de base» qui servira de repere pour
observer 1’évolution ultérieure. Un enregistrement vidéo est aussi effectué
tous les mois afin de coter 1’échelle de comportement autistique (ECA). Les
parents sont informés des progres de leur enfant et peuvent les suivre en
regardant des séquences vidéo.

Indications

Selon les troubles. — Les troubles globaux du développement comme les
syndromes d’autisme constituent la premiere indication. Cependant, certains
problemes spécifiques comme les difficultés alimentaires peuvent étre
abordés en appliquant les mémes principes. Les thérapies de repas, par
exemple, sont centrées sur I’échange et le jeu dans une ambiance de détente
et de plaisir. Elles s’adressent a beaucoup d’enfants, qu’ils soient autistes,
retardés ou instables. Le cadre des thérapies s’élargit apres plusieurs mois de
séances «classiques» a d’autres lieux et d’autres activités pour développer la
socialisation. Leur durée s’étale d’une a trois années chez des enfants de trois
a six ans en moyenne.

Selon I’dge. — Les travaux récents sur le diagnostique précoce aidés par
I’observation des films familiaux du nourrisson permettent d’accueillir en
consultation des enfants de plus en plus jeunes (de six mois a deux ans). Il
n’est pas toujours facile de porter un diagnostic chez ces enfants qui présen-
tent souvent a la fois des troubles de la communication plus ou moins
typiques et un retard associé. Il est aussi difficile, malgré les progres des
investigations psychologiques et de la neurophysiologie, de répondre aux
parents sur I’évolutivité des troubles et leur pronostic. Dans ces cas, les
thérapies d’échange et de développement prennent une place de choix parmi
les autres méthodes psycho-éducatives. Elles sont adaptées au développe-
ment du nourrisson et mettent en jeu des fonctions sensori-motrices
élémentaires.

Les liaisons avec les parents, le médecin de famille et les services de
I’enfance sont indispensables pour adapter la prise en charge a 1’évolution et
coordonner les soins.

Les thérapies d’échange et de développement ont montré des résultats
encourageants a différentes évaluations (Barthélémy, 1988). Dans une étude
de 1992, Boiron montre que plusieurs fonctions neurophysiologiques mesu-
rées a I’EFC (cf. chapitre 9) sont déja améliorées apres trois mois de thérapie
et que cette amélioration se poursuit régulicrement jusqu’a neuf mois de
suivi. Les fonctions les plus sensibles étaient, dans I’ordre, 1’attention,
I’association, I’intention, 1’imitation, le contact et la communication.
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Thérapie par le jeu ou FloorTime

Le terme FloorTime, c’est-a-dire du temps passé sur le parquet (avec
I’enfant), illustre bien la philosophie de cette thérapie conceptualisée par
Greenspan (1998). Proposée au départ pour des enfants présentant des trou-
bles du comportement social et émotionnel, elle a été adaptée pour les
enfants autistes. Il s’agit de stimuler par le jeu les capacités d’échange social
et de régulation émotionnelle des enfants.

Greenspan a voulu proposer ce type de thérapie en opposition avec les
méthodes comportementales, trop rigides de son point de vue, et qui ne tien-
nent pas compte des stades développementaux de l’enfant. Sa théorie
résolument développementale repose sur le développement émotionnel et
relationnel de I’enfant en six étapes (Greenspan, 1985) :

— autorégulation et intérét pour le monde environnant (a partir de trois mois);

— construction des relations interpersonnelles, attachement, familiarité (a
partir de huit mois);

— communication intentionnelle et bidirectionnelle (a partir de neuf mois);

— communication complexe et sens complexe du moi (entre douze et dix-
huit mois);

— idées émotionnelles (entre deux et trois ans);

— pensées émotionnelles (entre trois et quatre ans).

Greenspan estime, comme dans les théories de 1a modulation cérébrale mais
sans support neurophysiologique, que les troubles sensoriels primaires peuvent
engendrer des troubles secondaires comme les stéréotypies et le retrait.

Il classe les enfants présentant des désordres de la régulation émotionnelle
en cing catégories (Greenspan, 1995) :

— I’enfant hypersensible, craintif, hyperréactif qui a besoin d’un environ-
nement paisible et sécurisant;

—I’enfant hypersensible, tétu et opposant, qui a besoin de tout contrdler
car il est débordé par les stimulations;;

— I’enfant hyporéactif, indifférent a la douleur, qui peut apparaitre agressif
en raison de son comportement de désir insatiable;

— I’enfant absorbé dans son monde, peu réactif, hypotonique et passif qui
a besoin a la fois d’étre confronté a la réalité et d’étre stimulé;

—’enfant avec des problemes de programmation de sa motricité qui est
souvent étiqueté troubles de I’attention/hyperactivité a cause de son appa-
rence de distraction. Chez les enfants autistes ces modes de réactivité
émotionnelle seraient encore plus accentués.

Certains principes du FloorTime rappellent les thérapies d’échange et de
développement : les régles interactives sont celles d’un jeu, I’échange est un
préalable a 1’apprentissage, on cherche & communiquer avec 1’enfant avant
de lui proposer des alternatives a ses comportements stéréotypés, on peut
imiter I’enfant pour entrer en contact avec lui. La principale différence
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provient de I’absence de principes éducatifs véritablement structurés et
d’évaluations thérapeutiques dans le FloorTime.

Le FloorTime a pour objectif d’aider I’enfant autiste a réintégrer les rails
de son parcours développemental émotionnel.

Toute personne adulte (parents, amis, éducateurs, professionnels) peut
engager des séquences de FloorTime avec I’enfant. Les séances durent vingt
a trente minutes et doivent étre proposées six a dix fois par jour.

On peut classer les objectifs en quatre groupes hiérachiques :

— encourager 1’attention et la familiarité (correspond aux stades 1 et 2 du
développement émotionnel);

— engager la communication bidirectionnelle (stades 3 et 4);

— encourager 1’expression et I’utilisation des sentiments et des idées (stade 5);

— développer la pensée logique (stade 6).

Les principes du FloorTime peuvent s’ appliquer dans le jeu avec un enfant
normal et/ou a I’école.

METHOD‘ES D’ENTRAINEMENT AUX HABILETES
ET A LA COMMUNICATION SOCIALES

Les «scénarios sociaux », dénommés aussi «histoires sociales», sont des
méthodes développées par Carol Gray en 1991 & Dattention des étudiants
autistes. Elle vise les déficits de la théorie de [’esprit et s’adresse aux enfants
ou adolescents autistes qui ont un niveau de langage suffisant.

Comme dans les thérapies de réhabilitation sociale destinées aux schi-
zophrenes, ces scénarios sociaux permettent d’analyser diverses situations
d’interaction sociales, de les comprendre, de les interpréter et, enfin, de
proposer des solutions adaptées au contexte. Les scénarios proposés doivent
étre proches de la vie quotidienne, de la culture et de ’dge des patients. Le
point de départ est choisi en fonction des difficultés prioritaires rencontrées
dans telle ou telle situation. L’aide est la plus spécifique et la plus indivi-
duelle possible selon le profil clinique du patient.

Le scénario est présenté au jeune sous forme d’un livre ou apparaissent
une phrase et une information par page. Selon son degré d’apprentissage de
la lecture, on le laisse lire ou on lui lit les phrases. Pour quelques jeunes,
I’histoire peut &tre imagée pour soutenir le texte. Une participation active au
scénario peut étre proposée pour les autistes de haut niveau.

La méthode doit utiliser des mots simples et clairs. Il faut que la compré-
hension lexicale et surtout syntaxique soit acquise (prérequis) pour pouvoir
travailler la compréhension sociale.

A un niveau supérieur d’exigences métapsychologiques, d’autres outils
comme des bandes dessinées avec des bulles vierges a remplir peuvent étre
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proposés aux enfants/adolescents. Il s’agit de deviner et de justifier les
pensées et les émotions des autres en se mettant a la place de personnages
divers. Le méme travail peut é&tre fait en manipulant les situations
humoristiques.

Pour la méme population d’adolescents autistes de bon niveau et/ou souf-
frant du syndrome d’Asperger, on peut utiliser des méthodes dérivées des
groupes d’affirmation de soi (indiqués notamment dans les phobies sociales).
On passe alors d’un entrainement livresque et individuel a un entrainement
concret et en groupe. Les étapes seront simplement adaptées aux caractéristi-
ques des troubles du développement. Les techniques employées comprennent
la résolution de probléme avec analyse cognitive d’abord en théorie puis en
vidéo, les jeux de roles, la réalisation de taches sociales a I’extérieur graduées
selon la difficulté initiale et selon le recours ou non a un accompagnement
thérapeutique. Les groupes de parole orchestrés par un thérapeute peuvent
étre également utiles chez les adolescents autistes pour développer la commu-
nication sociale.

METHODES ALTERNATIVES ET/OU AUGMENTATIVES
DU LANGAGE VERBAL ET DE LA COMMUNICATION

Langue signée francaise

Le langage gestuel ou langue signée francaise (LSF) est une véritable
langue (pas seulement un code) construit depuis des décennies pour les
personnes sourdes et muettes. Certains auteurs ont d’ailleurs décrit des
symptomes typiquement autistiques, se développant a partir de la langue des
signes comme des stéréotypies. C’est la «prothése» la plus performante
connue pour palier le langage oral. Cette méthode ou certaines de ses compo-
santes peuvent étre utilisées chez les autistes ayant accés a un minimum
d’associations symboliques et présentant un profil linguistique avec une
dimension dysphasique (Kiernan, 1983). Elle nécessite toutefois des capa-
cités d’imitation motrice, de planification motrice, de contact visuel et de
motricité fine. Malheureusement, certains auteurs ont décrit des symptomes
typiquement autistiques se développant a partir de la langue des signes
comme des stéréotypies et 1’utilisation répétitive a des fins non communica-
tives des gestes de cette langue (Attwood, 1988). D’autres expériences
paraissent plus positives (Howlin, 1989).

Systeme PECS

Le systeme PECS (Picture Exchange Communication System) a été élaboré
au départ par Bondy et Frost en 1994 pour les personnes présentant des trou-
bles de la communication verbale. Il est constitué par un ensemble d’images
représentant un mot ou une action soit sous forme de dessins réalistes, voire
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de photographies, soit sous forme de pictogrammes explicites. Il présente
I’avantage d’étre transportable, facile a utiliser, compréhensible par tous et
donc généralisable. 11 laisse a I’enfant le choix de ses initiatives en évitant le
besoin d’apprendre par cceur. La pertinence des images fait que la communi-
cation est rapide et claire. A la différence de la langue des signes, elle ne
requiert pas chez ’enfant de programmation motrice parfois complexe. Le
risque d’empécher le développement du langage oral a été écarté. Certains
auteurs pensent méme le contraire (Silverman, 1996). Pour étre efficace, le
PECS doit étre employé partout ou va I’enfant et doit étre connu des diffé-
rents interlocuteurs. En revanche, dans certaines circonstances, une forme
simplifiée (comme un mini-dictionnaire) peut étre utilisée.
L’apprentissage du PECS passe par six phases.

— Phase I : L’objectif est d’apprendre a I’enfant a savoir demander sponta-
nément un objet ou une activité. Pour cela, il faut utiliser une feuille de travail
répertoriant les mots d’un vocabulaire standardisé. Cette étape initiale néces-
site la présence de deux enseignants. Le premier (auquel on veut que 1’enfant
s’adresse plus tard) attire I’enfant avec un objet convoité, des grains de raisins
par exemple. Dés que I’enfant tend le bras pour attraper 1’objet convoité, le
second enseignant placé derriere lui 1’aide physiquement a prendre 1’image
correspondante et a la donner au premier adulte censé tenir le role de 1’interlo-
cuteur. L’adulte qui regoit 1’image récompense alors immédiatement 1’enfant
en lui donnant les grains de raisin souhaités et en verbalisant le désir de
I’enfant : «Oh! Tu veux du raisin». Le but est que le second adulte «auxi-
liaire» s’efface progressivement jusqu’a ce que 1’enfant associe I’objet et
I’image et jusqu’a ce qu’il prenne ’initiative de la demande. Il faut éviter de
demander a I’enfant ce qu’il veut et éviter de 1’aider verbalement car c’est une
initiative qui est demandée et non pas une réponse.

—Phase II: L’objectif est d’augmenter la spontanéité de 1’utilisation
d’images et de généraliser cette utilisation. On augmente alors I’espace entre
le partenaire et I’enfant et entre 1’objet attirant et 1’enfant pour allonger la
distance de la communication. On élargit également les conditions d’envi-
ronnement en changeant de lieux et de partenaires adultes. On augmente
aussi le stock de vocabulaire utilisé.

— Phase III : On demande a I’enfant de discriminer différents objets repré-
sentés sur des images et de faire un choix selon sa demande. On commence
généralement par deux images et on introduit progressivement d’autres items
jusqu’a constituer des planches d’images.

— Phase IV : On apprend a ’enfant a utiliser des phrases constituées par
I’association d’images mobiles collées sur une bande de papier avec du
Velcro. On commence par associer I’image correspondant a «Je veux » avec
I’objet ou I'activité désirés. Puis la bande entiére est utilisée pour faire les
demandes, 1’enfant pouvant associer le pictogramme «Je veux» avec les
pictogrammes des objets ou actions souhaités.
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—Phase V : Les phases V et VI se déroulent de maniére contemporaine autour
de la structuration syntaxique. Dans la phase V, on introduit des adjectifs.

— Phase VI : On introduit des verbes que 1’enfant peut utiliser a un premier
degré pour commenter les stimuli de son environnement et, de maniere
encore plus intéressante, décrire éventuellement des états émotionnels
personnels comme : «Je vois», «J’entends », «Je sens», etc.

Systeme Makaton

Le systeme Makaton, acronyme construit avec les initiales des prénoms de
ses créateurs (Margaret Walker, Kathy Jonhston, Tony Cornforth, 1972), est
un outil de communication multimodal. Il a été établi dans les années
soixante-dix en Angleterre pour répondre aux besoins des personnes sourdes
présentant des difficultés d’apprentissage. Il contient des supports variés de
communication de type visuel, tels que des images, des pictogrammes, des
symboles, mais aussi de type gestuel (expressions du visage, gestes symboli-
ques, langue des signes) et verbal. On ne dispose pas d’études d’évaluation
du Makaton dans I’autisme.

Communication facilitée (CF)

La communication facilitée a été élaborée au départ en 1979 par Rose-
Marie Crossley en Australie. C’était alors une méthode destinée aux infirmes
moteurs cérébraux qui avaient des difficultés d’expression verbale. Elle a été
introduite aux Etats-Unis par Biklen en 1990 et son indication a été élargie
aux enfants autistes.

La technique consiste a aider et a soutenir le bras, la main ou le doigt de
I’enfant autiste afin qu’il puisse taper sur un clavier les mots ou les phrases
qu’il souhaite écrire. L’adulte «auxiliaire » est nommé « facilitateur ».

Des cas quasi miraculeux et tres médiatisés d’autistes sans langage
pouvant, par ce biais, exprimer des sentiments et des émotions complexes
ont relancé 1’idée d’un blocage profond dans 1’autisme et donc la possibilité
d’une réversibilité (déblocage). Malgré ses partisans inconditionnels
(Vexiau, 1984), cette méthode n’a pas été encore validée par différentes
études scientifiques. Par exemple, 1’étude de suivi de Howlin (1994) a
montré seulement 6 % de cas d’amélioration de la communication et portant
essentiellement sur des mots isolés. D’autre part, une polémique a été
suscitée par I« épidémie » de cas d’autistes révélant au moyen de la commu-
nication facilitée qu’ils avaient été victimes de mauvais traitements ou
d’abus sexuels parfois infligés par leurs parents. Ces révélations ont renforcé
I’idée d’un blocage post-traumatique.

L’intervention plus ou moins appuyée du facilitateur risque d’induire la
réponse et la direction de la frappe de 1’enfant autiste. Des protocoles mis au
point pour éliminer ce biais ont montré alors une perte nette de I’efficacité de
la méthode. Les défenseurs de la CF répliquent que 1’expert observateur



224 De I'annonce du diagnostic a la prise en charge thérapeutique

perturbe le climat de confiance et I’ambiance émotionnelle qui existe entre le
facilitateur et I’enfant. Ces critiques peuvent faire penser aux arguments des
adeptes de la parapsychologie qui refusent les examinateurs externes sous
prétexte de «parasitage » de la télépathie.

Quels que soient les arguments en présence, les exces de la CF desservent
cette méthode dont les principes ne sont pourtant pas dénués d’intérét. En
effet, on sait que les autistes manquent cruellement d’initiatives et ont un
trouble de I'intentionnalité. Les gestes et I’aide de I’adulte facilitant la prise
d’initiative et servant de starter sont des techniques utilisées dans presque
toutes les thérapies (TEACCH, Lovaas, TED, PECS). De méme, 1’instru-
ment médiateur de communication qu’est I’ordinateur est une aide précieuse
dans I’apprentissage des autistes.

Pour se faire une opinion objective, on peut se référer a une bibliographie
complete sur le sujet (P. Dansart, 1999).

Delphinothérapie

La delphinothérapie, ou thérapie assistée par les dauphins, s’est déve-
loppée dans les années quatre-vingts aux Etats-Unis sous 1’impulsion de
Dave Nathanson et Betsy Smith. Elle s’adresse particulierement aux enfants
au méme titre que les autres zoothérapies. Elle aurait plusieurs vertus :
stimuler 1’attention des enfants handicapés mentaux et donc leurs capacités
d’apprentissage, accélérer les rééducations de langage, favoriser la commu-
nication chez les enfants autistes.

En fait, comme d’autres activités partagées avec un animal, la rencontre
avec des dauphins peut étre stimulante et source d’interactions pour un enfant
autiste. Sa spécificité alléguée dans 1’autisme repose plus sur des arguments
symboliques (le dauphin partagerait avec I’autiste une communication secrete,
invisible), culturels (mode new-age), voire mythologiques (le dauphin est
souvent impliqué dans les récits mythologiques avec une réputation d’ami de
I’homme depuis le sauvetage d’Arion) que sur des théories scientifiques. Elle
constitue plus un loisir intéressant qu’une thérapie au sens propre du terme.
Une activité avec des poneys est tout aussi enrichissante, plus facile a réaliser,
moins onéreuse, et peut servir de support a des principes psychomoteurs.

REEDUCATIONS ET INTEGRATIONS NEUROSENSORIELLES

Globales

Avec des principes issus de la rééducation fonctionnelle

La méthode Doman-Delacato, nommée plus souvent patterning, a été
mise au point par le kinésithérapeute Glenn Doman a I’attention des enfants
cérébrolésés a partir des années cinquante aux Etats-Unis puis diffusée en
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Europe par Delacato. Il s’agit d’un programme intensif pour lequel des
équipes de thérapeutes doivent donc se relayer et qui consiste en des séances
de stimulations motrices et sensorielles. Ces stimulations sont le plus
souvent passives chez les enfants polyhandicapés. L hypothese repose sur le
principe que des stimulations répétées peuvent réactiver le cerveau lésé.
Cette hypothese n’est pas dénuée de fondements scientifiques car elle
s’appuie sur les concepts de plasticité cérébrale et sur les effets d’une réédu-
cation fonctionnelle intensive. Cependant, les effets escomptés ne sont pas a
la hauteur des efforts et parfois de 1’épuisement concédés par les parents et
I’entourage de l’enfant. Des considérations philosophiques et éducatives
particulieres viennent également teinter ce type d’approche. Dans I’autisme,
son application tente des parents souvent isolés, coupés des institutions
thérapeutiques classiques, et mus par la culpabilité de n’avoir pas tout essayé
pour leur enfant ou par un désespoir profond. On rappellera que cette
méthode avait été expertisée et critiquée par Stanislas Tomkiewicz (1987).

La kinésiologie est issue de différents courants de la chiropraxie et a été déve-
loppée par Goodheart dans les années soixante. Cette discipline déborde de plus
en plus sur le champ psychologique et/ou psychosomatique voire philosophique
et se décline actuellement sous plusieurs formes : 1’édu-kinésiologie ou kinésio-
logie éducative (Paul Denisson) qui tient compte des fonctions différentes de
I’hémisphere droit et gauche et qui cherche a rétablir le dialogue entre ces deux
poles, I’étiokinésiologie qui utilise des concepts proches de la naturopathie. Les
indications, plutdt adaptées au départ puisque concernant les troubles somati-
ques fonctionnels, tendent a s’élargir notamment chez I’enfant vers les troubles
du comportement et des apprentissages. Comme toutes les nouvelles thérapies
manuelles, elle a peu de fondements scientifiques et encore moins d’évaluations
thérapeutiques si tant est qu’elle ne fait pas 1’objet d’abus de confiance et/ou de
charlatanisme. Elle doit rester une technique d’appoint dans I’autisme.

Avec des principes issus de la psychomotricité

L’approche sensorimotrice mise au point par Bullinger (1998), professeur
de psychologie a Geneve, est fondée sur des principes psychocorporels et
développementaux. Elle nécessite au préalable une évaluation sensorimo-
trice décomposée en plusieurs secteurs : 1’aspect relationnel ou dialogue
tonique, I'utilisation des systemes sensoriels, la régulation tonico-émotion-
nelle, la construction globale du corps, 1’organisation temporo-spatiale, les
praxies (Bullinger, 1996). Cette évaluation psychomotrice élargie est inté-
grée au projet psychopédagogique. Le cadre des séances est structuré pour
respecter une stabilité et une régularité spatio-temporelle. Les séances
comportent des rituels d’accueil et de séparation.

Difficultés de régulation tonique. — On propose aux enfants un temps de
massage insistant sur les surfaces osseuses et prédominant sur le bassin qui
est un point d’articulation entre le haut et le bas du corps et sur les mains et
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les pieds qui sont des récepteurs aux stimulations sensorielles, des points
d’appui et des outils d’utilisation des objets. Le but est de faire entrer en
résonance harmonique le contenant (enveloppe cutanée) responsable de la
sensibilité superficielle et le contenu (squelette) responsable de la sensibilité
proprioceptive profonde (Lesage, 1992). Dans un deuxiéme temps, on
propose a I’enfant des poussées et des appuis sur les parties du corps les
moins toniques. On privilégie ’enroulement du corps autour d’un gros
ballon, par exemple, et selon un axe médian et antérieur pour équilibrer les
deux hémicorps et solliciter le bassin comme pivot. L’appui sur le devant
permet un rassemblement « prothétique » du corps.

Sensibilité aux flux sensoriels exacerbée. — Pour aider I’enfant autiste a
réguler les grandes variations de flux sensoriels (surcharge et/ou hypersensi-
bilité), on essaie de le faire passer des conduites répétitives témoins de cette
dysrégulation a des conduites organisées instrumentées. L’étayage par des
appuis physiques permet a I’enfant de mieux contrdler ses mouvements
volontaires et ses coordinations.

Dimension relationnelle. — Enfin, la dimension relationnelle est stimulée
en verbalisant a I’enfant le déroulement de la séance, en anticipant les
actions et en leur donnant du sens.

Avec des principes mixtes psychodynamiques et psychomoteurs

Holding Therapy. — Cette méthode élaborée par M. Zapella (1988),
thérapeute italien, a été développée par Martha Welsh (1988) aux Etats-
Unis. Ses bases théoriques reposent sur les processus d’attachement
précoces entre le bébé et sa mere et notamment sur les travaux des étholo-
gues animaliers comme Tinbergen et Tinbergen (1972, 1983). Les
difficultés sociales des enfants autistes pourraient résulter d’un conflit
entravant leur motivation (Zapella, 1991). Le programme de Zapella
(Zapella, 1991) favorise une intervention précoce et intensive aupres de
jeunes enfants autistes dans un esprit de «cocooning» que partageaient
également les prises en charges de Bettelheim. La technique s’apparente a
une rééducation psychomotrice et consiste a maintenir fermement et
doucement un contact physique proche avec 1’enfant autiste d’ou le terme
holding en référence au concept de Winnicott (1957). Les parents sont
impliqués dans le traitement et obtiennent un entrainement de deux heures
par mois (Richer, 1989).

Le plan d’intervention comprend quatre objectifs :

— I’obtention d’une communication affective;

— I’augmentation des interactions coopératives entre 1’enfant et ses parents;

—la réduction des comportements conflictuels de la motivation et
I’augmentation de I’affiliation, de 1’attachement, de 1’exploration et du jeu;

— I’augmentation du contrdle factuel des parents face a leur enfant.
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Pour Zapella, I’opposition des enfants autistes rend impossible toute
évaluation préalable. Des évaluations du comportement et du fonctionne-
ment cognitif sont réalisées apres un an de thérapie afin d’évaluer la réussite
du programme (Zapella, 1991) mais la méthodologie parait discutable. Selon
les auteurs, les résultats sont pourtant significatifs. Richer, Radcliffe et
Zapella (1989) donnent la proportion suivante apres un ou deux ans de traite-
ment : guérison (12 %), amélioration des comportements autistiques et
augmentation des capacités intellectuelles (18 %), amélioration modérée
(44 %) et absence de progres (26 %).

Une seconde étude menée par Zapella et coll. (1991) retrouve les propor-
tions suivantes chez dix enfants traités pendant un an: progression tres
significative (deux enfants), progression notable (six enfants), aucun progres
(deux enfants).

Packing. — 11 s’agit d’une méthode introduite en France par Woodburry,
psychanalyste américain. Il consiste a envelopper 1’enfant dénudé dans des
linges humides en présence d’au moins deux thérapeutes intervenant ensuite
pour étayer I’enfant par une écoute et/ou une perception attentive des
signaux de communication verbaux ou infraverbaux et, si besoin, par des
verbalisations. D’autres techniques utilisent aussi des enveloppements secs.
L’objectif est de réveiller des sensations tout en prodiguant une enveloppe
contenante. Le processus transférentiel s’opére comme dans une séance
d’analyse. Les séances durent trois quarts d’heure a une heure a l’issue
desquelles I’enfant est «désenveloppé », éventuellement massé et réchauffé,
puis accompagné par les soignants au sortir de cette étape cathartique. Les
soignants se réunissent pour analyser les phénomenes contre-transférentiels.
En France, les principes et les indications du packing dans I’autisme ont bien
été décrits par P. Delion (1998).

Avec des principes mixtes éducatifs et psychomoteurs,
Dayly Life Therapy (K. Kitahara, 1984)

C’est une méthode éducative d’hygiéne de vie, comme on en rencontre
beaucoup au Japon et développée par Kiyo Kitahara dans les années
soixante. Elle repose sur les vertus apaisantes et structurantes des exercices
physiques, notamment par le biais de la sécrétion d’endorphines dont les
effets sont anxiolytiques. Certains principes éducatifs rappellent les philoso-
phies d’extréme orient : rythmes de vie trés organisés, vie collective et
adhésion a des regles sociales strictes, controle des émotions par la répétition
voire la ritualisation et la maitrise des actions. Des écoles spécialisées
dénommées Higashi School et prodiguant ces programmes éducatifs se sont
ouvertes aux Etats-Unis. Cette méthode est censée améliorer 1’autonomie et
les comportements agressifs.
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Portant sur un domaine précis

Entrainement auditif ou Auditory integration training (AIT)

Cette méthode développée par un ORL francgais, le docteur Guy Bérard,
repose sur I’hypothese d’une distorsion de la perception auditive dans
I’autisme. Ces anomalies pourraient étre détectées a 1’audiogramme et porte-
raient sur certaines fréquences. La méthode consiste donc a faire entendre a
la personne des sons afin qu’elle puisse faire travailler son oreille. Des sons
de fréquence, d’intensité et de latéralité variables sont proposés afin de faire
travailler 1’oreille (Bérard, 1982). Bérard constate lui-méme sur un suivi de
huit enfants une amélioration de la compréhension, de I’attention et de la
participation aux activités de groupe. A I’appui de ces résultats, Rimland et
Edelson (1995) précisent que des enfants autistes ayant recu un entrainement
auditif ont moins de problemes de comportement et comprennent davantage
le langage. Toutefois, les criteres mesurant I’efficacité de ce programme lais-
sent place a beaucoup d’interprétation (Smith, 1996). Plusieurs auteurs
rapportent des expériences négatives (Arrow, 1993).

La méthode Tomatis (1963), du nom d’un autre médecin ORL et déve-
loppée dans les années soixante, fait appel aux mémes types hypotheses
portant sur la physiologie auditive. Le patient doit d’abord passer un bilan
audio-psycho-phonologique avant de débuter un programme de rééducation
auditive au moyen d’un appareillage, dénommé oreille électronique, qui
modifie plus ou moins les sons et peut étre utilisé en feed-back. Les indica-
tions portent essentiellement sur les troubles du langage et des
apprentissages chez I’enfant mais ont débordé sur les troubles du comporte-
ment et de la communication dont 1’autisme.

La musicothérapie, sans faire appel a des théories complexes et plus ou
moins scientifiques, peut apporter des effets de plaisir et de détente chez les
autistes, particulierement lors de crises d’agitation anxieuse. Les parents et
les professionnels I'utilisent couramment et de maniere naturelle pour calmer
les enfants. En effet, les observations cliniques montrent que la plupart des
enfants autistes ont une attirance particuliere pour la musique. Certains ont
méme développé des dons comme 1’oreille absolue.

Effet sensorimoteur de la pression corporelle ou Deep Input Pressure
Sensory Integration

Cette méthode a pour point de départ les propres observations de
Mme Temple Grandin (1994) autiste américaine de haut niveau qui, dans son
autobiographie, raconte que pour faire diminuer son hypersensibilité aux
stimuli de ’environnement elle s’est confectionnée une machine (squeeze
machine) qui exerce des pressions réguliéres sur le corps. Cette technique
n’est pas sans rappeler les principes du packing ainsi que ceux de la stimula-
tion de la sensibilité proprioceptive dans les douleurs chroniques issus de la
théorie du gate-control (Melzack, 1965).
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D’une fagcon générale, les méthodes d’intégration sensorielle, qu’elles
portent sur une modalité précise comme 1’audition ou qu’elles soient plus
globales, n’ont pas prouvé leur efficacité (Dawson, 2000).

MODES DE PRISE EN CHARGE ET THERAPIES INSTITUTIONNELLES

Comme nous I’avons déja précisé, des techniques et méthodes thérapeuti-
ques peuvent constituer a elles seules un programme global. Il s’agit du
TEACCH et des programmes de Lovaas qui ont I’avantage de s’appliquer sur
plusieurs années, a tous les ages, et pour toutes les formes cliniques d’autisme.

Elles peuvent prendre des formes extrémes, comme 1’expérience historique
de I’Ecole orthogénique (B. Bettelheim) ot les enfants étaient séparés des
parents et recevaient des soins au sein d’une institution thérapeutique par elle-
méme. Certains établissements reprennent aujourd’hui I’'idée d’une institution
maternante et réparatrice pour les autistes avec le risque de dérives sectaires.

Le travail institutionnel classique tel qu’on le rencontre dans la plupart des
hopitaux de jour francais est €loigné de ces modeles et ouvert sur 1’extérieur.
Ces institutions proposent de plus en plus des soins adaptés a chaque cas, en
réseau, méme si 1’unité de base thérapeutique reste la dynamique du groupe.
La socialisation est assurée par les échanges sur le groupe, par les sorties a
themes. Les prises en charge éducatives peuvent étre classiques ou plus
spécifiques, inspirées de la méthode TEACCH, par exemple. Les rééduca-
tions individuelles peuvent utiliser des méthodes augmentatives. L’éveil est
stimulé par différents ateliers & composante expressive artistique ou corpo-
relle. Dans les institutions a caractere psychodynamique, le travail d’analyse
fait partie intégrante des soins.

Les prises en charge intégrées proposées par Aussilloux et coll. (1998)
suivent un modele souple utilisant des méthodes globales et spécifiques, un
travail en réseau adapté a chaque enfant et a chaque famille.

Pour conclure, il nous semble indispensable dans la prise en charge des
enfants et adolescents autistes en 2003 d’associer quatre grands principes :

—une approche médicale : diagnostic et traitement des pathologies associées,
notamment 1’épilepsie, traitements pharmacologiques si besoin notamment en
cas de troubles graves du comportement ;

—une approche éducative : projets éducatifs classiques (éveil sensoriel,
apprentissage de 1’autonomie quotidienne, socialisation) associés a des projets
spécialisés spécifiques (TED, TEACCH, programmes comportementaux);

— une approche rééducative : entrainement des fonctions de communication
au moyen de techniques facilitantes ou augmentatives (LSF, PECS, Makaton) ;

— une approche psychologique pour I’enfant et sa famille (soutien psycho-
logique, psychothérapies).
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TRAITEMENTS PHARMACOLOGIQUES

Malheureusement, aucun traitement médicamenteux ne permet a 1’heure
actuelle de guérir I’autisme. Cependant, les progres récents portent sur une
meilleure spécificité symptomatique et sur une réduction des effets secondaires.
Chez I’enfant de moins de quinze ans, nous disposons de tres peu d’études
contrdlées et bon nombre de médicaments n’ont leur autorisation de mise sur le
marché (AMM) qu’a partir de cet age. Il est vrai que la pharmacodynamique
des psychotropes chez 1’enfant et leurs effets secondaires a long terme ne sont
pas encore bien connus. On peut orienter les indications selon deux axes : les
hypotheses biologiques de 1’autisme portant sur les neuromédiateurs ou les
effets symptomatiques des médicaments. Ainsi, on pourra choisir un neurolep-
tique pour son action antidopaminergique ou un inhibiteur spécifique de la
recapture de la sérotonine (ISRS) pour son action anticompulsive. Comme les
hypothéses neurobiologiques sont variées et que 1’on ne dispose pas actuelle-
ment de traceurs biologiques, le bon sens veut que I’on choisisse plutdt un
médicament en fonction du profil comportemental de 1’enfant.

Une revue récente des traitements pharmacologiques dans 1’autisme chez
I’adolescent et chez I’adulte a été publiée par Baghdadli et coll. (2002). Le
tableau 10-I résume les différentes classes médicamenteuses utilisables chez
I’adolescent autiste de plus de quinze ans.

MEDICAMENTS AGISSANT SUR LE SYSTEME DOPAMINERGIQUE

Neuroleptiques classiques (Gillberg, 2000)

Peu d’études sont disponibles, notamment chez le jeune enfant. Plusieurs
études fiables ont été menées par Campbell et coll. (1982) a partir des années
quatre-vingts avec 1’halopéridol (Haldol) chez des enfants de deux a huit
ans. Cependant, les populations étaient souvent hétérogénes, comprenant
parfois des retardés mentaux non autistes. Une seule étude sur le long terme
de durée supérieure a six mois confirme les effets bénéfiques mais aussi la
présence d’effets secondaires extrapyramidaux ou a type de dyskinésies
tardives (Campbell, 1997). Les enfants seraient particulierement vulnérables
aux fortes doses avec des cas rapportés de syndromes malins. Les effets posi-
tifs concernent la diminution des stéréotypies, de I’hyperactivité, et du retrait
autistique aux doses de 0,02 a 0,20 mg/kg/j chez I’enfant de deux a huit ans.

Autre butyrophénone, le pimozide (Orap) a donné les mémes résultats
lors d’un essai controlé (Naruse, 1982).

Le trifluopérazine (Terfluzine), qui appartient a la classe des phénothiazines,
exercerait une action positive sur I’hyperactivité, les troubles de 1’attention, les
stéréotypies et les coleres.



© ELSEVIER MASSON. La photocopie non autorisée est un délit.

Thérapies 231

Neuroleptiques atypiques

Ils appartiennent a une classe de médicaments prometteurs en raison de
leurs actions mixtes antidopaminergique et antisérotoninergique et de leurs
effets secondaires modérés. Ils commencent a étre étudiés chez I’enfant et
sont déja utilisés chez 1’adolescent autiste ou schizophréne (Remschmidt,
2000). Le plus utilisé dans 1’autisme est la rispéridone (Risperdal) qui a
obtenu récemment I’AMM pour les troubles du comportement chez I’enfant
retardé et/ou autiste 4gé de plus de 5 ans. Elle a des effets positifs sur les
symptomes négatifs dans la schizophrénie, peu d’effets secondaires extrapy-
ramidaux et hormonaux (pas d’hyperprolactinémie). Chez 1’enfant autiste,
des essais ont montré une diminution de Iirritabilité, de 1’agressivité, des
comportements répétitifs, des troubles de I’humeur mais peu d’effets sur la
communication ou la socialisation.

L’étude récente de McCracken et coll. (2002) offre ’avantage d’étre multi-
centrique, randomisée et en double aveugle contre placebo. Elle incluait cent-un
enfants autistes 4gés de cinq a dix-sept ans présentant des troubles du comporte-
ment et parfois méme des automutilations. Le traitement durait huit semaines a
des doses de 0,5 a 3,5 mg par jour. Les scores d’irritabilité a 1’échelle Aberrant
Behavior Checklist ont chuté de 57 % dans le groupe traité contre 14 % dans le
groupe témoin sous placebo. A Téchelle Clinical Global Impressions, une
amélioration significative de Iirritabilité était retrouvée chez 69 % du groupe
traité contre 12 % du groupe témoin sous placebo. Les effets secondaires notés
étaient une légere prise de poids (2,7 2,9 kg), une augmentation de I’appétit,
une somnolence, une fatigue, des sensations vertigineuses, une salivation. Chez
les deux tiers des enfants ayant bien répondu au traitement de huit semaines les
effets positifs se sont prolongés jusqu’a six mois. Toutefois, le manque de recul
et la brieveté de 1’étude n’ont pas permis d’étudier le risque d’apparition de
dyskinésies tardives.

Chez les plus jeunes, Masi et coll. (2001) ont trouvé chez vingt-quatre
enfants agés de trois ans et demi a six ans et demi, dans une étude ouverte de
seize semaines, des résultats positifs a la dose de 0,5 mg par jour. L’améliora-
tion portait sur la diminution des scores a la Children’s Psychiatric Rating Scale
(CPRS) et a la Childhood Autism Rating Scale (CARS). Comme dans les autres
études, les comportements les plus sensibles au traitement étaient 1’agitation,
I’agressivité, les comportements répétitifs et la variabilité de ’humeur.

McDougle et coll. (1997) chez dix-huit enfants autistes dont la moyenne
d’age était de 10,2 £ 3,7 ans, et apres douze semaines de traitement, retrou-
vent 67 % de bons répondeurs. L’effet secondaire le plus gé€nant reste la prise
de poids.

Une autre étude ouverte sur cinq cas seulement est pourtant intéressante
car elle a étudié les effets de la rispéridone chez des trés jeunes enfants (entre
deux ans et trois ans et demi) a la dose de 0,25 4 0,5 mg par jour. Elle montre
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des résultats encourageants sur 1’agressivité, I’hyperactivité et méme sur la
socialisation (Boon-Yasidhi, 2002).

Parmi les médicaments de la classe des dibenzépines comme la clozapine
(Leponex), la Quetiapine (Seroquel) a été essayée chez I’enfant. En 1999,
Martin et coll. ont publié les résultats d’une étude ouverte portant sur six
autistes agés de sept a quatorze ans pendant seize semaines. Seuls deux
patients ont bien répondu au traitement, dont les doses se situaient entre 100
et 350 mg par jour. Les autres ont dii I’abandonner en raison d’effets secon-
daires gé€nants (sédation, agitation, prise de poids).

L’olanzapine (Zyprexa) a aussi été testée dans une population hétérogene
d’enfants, adolescents et adultes autistes sur un essai ouvert de douze
semaines a des doses de 7,8 + 4,7 mg par jour (Potenza, 1999). L’améliora-
tion a porté sur I’hyperactivité, le retrait, I’irritabilité et les troubles du
comportement, 1’anxiété et les troubles de I’humeur. Le seul effet secondaire
était la prise de poids importante (8 kg en moyenne).

Méthylphénidate

Le méthylphénidate (Ritaline), psychostimulant dopaminergique, est le
médicament du syndrome troubles de 1’attention/hyperactivité. Lors d’une
étude contre placebo, Quintana et coll. (1996) ont montré qu’il diminuait
I’hyperactivité, les troubles de I’attention et I'impulsivité associés a
I’autisme. Des résultats identiques ont été trouvés par Handen et coll. (2000)
chez des enfants autistes de cinq ans et demi a onze ans mais avec une
susceptibilité particuliere aux effets secondaires (excitation, irritabilité).
Dans toutes les études, le méthylphénidate agit seulement sur la composante

hyperactivité de I’autisme et non pas sur les autres comportements.

MEDICAMENTS AGISSANT SUR LES VOIES SEROTONINERGIQUES

ISRS, ou inhibiteurs spécifiques de la recapture de la sérotonine

Ils semblent surtout efficaces chez les adultes ou adolescents autistes
présentant une symptomatologie obsessionnelle marquée avec des comporte-
ments ritualisés et compulsifs. Leurs effets secondaires limitent leurs
indications chez I’enfant. En France, seule la sertraline (Zoloft) a recu
I’AMM dans les troubles obsessionnels compulsifs (TOC) pour les enfants
de plus de six ans.

La fluvoxamine (Floxyfral) a montré des effets bénéfiques chez 1’adulte
autiste (McDougle, 1996) plus que chez 1’adolescent de moins de dix-huit
ans ou elle peut provoquer en outre des effets secondaires indésirables.

La sertraline (Zoloft) a montré son efficacité sur les comportements répéti-
tifs et agressifs chez I’adulte autiste (McDougle, 1998).
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La fluoxétine (Prozac) a été essayée par Cook et coll. (1992) chez des
adolescents et adultes autistes. Les résultats ont montré une amélioration des
comportements obsessionnels dans seize cas sur vingt-trois. Les effets
secondaires témoignaient de 1’action psychostimulante du produit (hyperac-
tivité, insomnies, diminution de I’appétit). Une étude ouverte de de Long et
coll. (1997), portant sur trente-sept enfants autistes agés de deux a sept ans, a
montré une amélioration des comportements autistiques mais aussi du déve-
loppement du langage chez vingt-deux d’entre eux.

Clomipramine

La clomipramine (Anafranil), surtout employée comme antidépresseur, a
aussi une action anti-obsessive compulsive. Elle a un double impact noradré-
nergique et sérotoninergique. L’étude de Sanchez et coll. (1995), réalisée
chez des enfants de trois ans et demi a neuf ans avec des doses progressives,
a montré plus d’effets secondaires génants que de bénéfices. L’étude compa-
rative de Remington et coll. (2001), portant sur des autistes dgés de dix a
trente-six ans, a montré une légere supériorité de 1’halopéridol sur la
clomipramine.

Buspirone

La buspirone (Buspar), agoniste sérotoninergique partiel, est connue pour
ses vertus anxiolytiques chez 1’adulte. Hillbrand et coll. (1995) ont obtenu
des résultats sur les comportements agressifs dans I’autisme. Realmuto et
coll. (1989) observent une diminution de I’hyperactivité et de I’anxiété chez
certains enfants autistes.

Fenfluramine

La fenfluramine augmente la libération et diminue la recapture de séroto-
nine, bloque les récepteurs dopaminergiques. Utilisée avec succes par Ritvo
et coll. (1983) mais décevante dans I’ultime essai réalisé par Leventhal et
coll. (1993), elle a été retirée du marché en raison de ses nombreux effets
secondaires parmi lesquels une hypertension artérielle pulmonaire.

MEDICAMENTS AGISSANT SUR LE SYSTEME
NORADRENERGIQUE

La clonidine (Catapressan) et le propanolol (Aviocardyl) ont montré des
effets bénéfiques sur I’impulsivité, I’hyperactivité, Iirritabilité, I’agressivité
et les automutilations dans des études ouvertes portant sur les troubles graves
du comportement de 1’enfant mais ils posent des problemes de tolérance. Des
cas isolés d’autistes adultes ont été publiés avec les mémes observations et
limitations d’usage.
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THYMOREGULATEURS

Le valproate (Dépakine) et ses dérivés comme le divalproex sodium (Dépakote)
améliorent les comportements autistiques et surtout les troubles du comportement
associés comme 1’instabilité, I’agressivité, les variations de I’humeur (Hollander,
2001). La carbamazépine (Tégrétol) a les mémes indications.

Le lithium peut étre utilisé si I’autisme est associé a des troubles bipolaires
ou suit une évolution cyclique.

D’autres antiépileptiques apparus récemment comme le 1évétiracétam
(Keppra) ont été utilisés chez 1’enfant autiste et ont montré des résultats
identiques (Rugino, 2002).

MEDICAMENTS AGISSANT SUR LES PEPTIDES

Naltrexone

La naltrexone est un antagoniste opiacé dont 1’utilisation dans 1’autisme
s’est appuyée sur la découverte de taux élevés de B-endorphine dans le sang
et sur I’hypothése d’une hyperactivité du systeme opiacé. En effet, cette
hyperactivité pourrait expliquer certaines particularités du comportement
autistique : ’insensibilité a la douleur, I’appétence pour les aliments salés ou
épicés, I’agitation, les automutilations.

Les premieres études controlées ont montré effectivement une diminution des
symptomes tels que les automutilations, 1"hyperactivité, les stéréotypies, dans un
sous-groupe d’enfants autistes (Bouvard, 1995). L’étude de Feldman et coll.
(1999) ne montre pas d’amélioration des troubles de la communication. Une
revue des autres études minimise actuellement les effets positifs de la naltrexone.

Sécrétine

La sécrétine a suscité beaucoup d’espoirs chez les parents d’enfants autistes.
En effet, quelques cas d’effets saisissants avaient été publiés. Malheureusement,
les dernieres études contrdlées utilisant des méthodologies validées (double
aveugle contre placebo, doses uniques et doses répétées) ne montrent pas
d’action thérapeutique (Patel, 2002). Les bases biologiques d’une action phar-
macothérapique de cette hormone a tropisme gastro-intestinal restaient de toute
facon obscures. Certains I’avaient dotée d’une fonction de neuromédiateur.

REGIMES

Tres en vogue dans les milieux associatifs et largement diffusés sur Internet,
les régimes sont de plus en plus demandés et essay€s par les parents. Les plus
connus sont le régime sans gluten et le régime sans caséine, mais d’autres
apparaissent au gré des hypotheses regroupées sous le concept d’«intoxica-
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tion» exogene. Ces hypotheses postulent que la dégradation de différents
aliments par le biais de désordres métaboliques ou gastro-intestinaux ou bien
des toxiques absorbés directement (pesticides, mercure, polluants) entrainent
une atteinte du systeme nerveux central (Reichelt, 2003). Les modeles théori-
ques et biologiques de ces théories sont plus ou moins étayés. Certains sont
cautionnés par des scientifiques qui ont fait carriere facilement et ont profité
du manque de recherches dans ce domaine. Les applications thérapeutiques
issues de ces théories et fournies rapidement sur le marché ont renforcé leur
popularisation. Les travaux les plus sérieux reposent sur des modeles de mala-
dies métaboliques enzymatiques. Le déficit d’une enzyme entrainerait
I’accumulation de dérivés peptidiques éventuellement analogues des opiacés
et toxiques pour le systéme nerveux central. D’autres mécanismes plus péri-
phériques, au niveau intestinal, pourraient augmenter la perméabilité de ces
substances (inflammation intestinale par le Candida albicans, sélection bacté-
rienne par des traitements antibiotiques précoces, malabsorption intestinale,
etc.). Le courant naturopathe et des dérives scientistes alimentent réguliere-
ment ces hypotheses. Des bilans biologiques diagnostiques (dosages urinaires
et sanguins des différents métabolites) sont proposés souvent sans validation
par des spécialistes du métabolisme et de la nutrition. Si certaines de ces hypo-
theses sont intéressantes dans le cadre de facteurs d’environnement pouvant
précipiter I’expression d’un gene, par exemple, ou bien en association avec des
troubles gastro-intestinaux, elles seront difficiles a prouver et a étudier. Les
études contrdlées de régime sont moins facilement réalisables que les études
de médicaments. Le probleme restera flou tant que des spécialistes reconnus
par la communauté scientifique resteront a 1’écart de ces recherches. On
rappellera que certains régimes non contr6lés peuvent entrainer des carences
plus nuisibles que I’effet positif attendu.

Une premiere étude de grande envergure de type cas-témoins a comparé
96 enfants autistes a 449 témoins pour 1’existence d’antécédents de troubles
digestifs avant le diagnostic. Les résultats montrent que la proportion d’anté-
cédents est la méme dans les deux groupes, c’est-a-dire 9 %, infirmant par la
un lien entre autisme et désordres gastro-intestinaux (Black, 2002).

Des études scientifiques et contrdlées en double aveugle sur les régimes sans
gluten et sans caséine commencent a étre publiées. Elles reposent encore
malheureusement sur un petit nombre de sujets. Les premiers résultats sont
plutot décevants. 11 est intéressant de noter que les parents sont plus satisfaits que
les professionnels dans 1’évaluation de I’effet bénéfique (Elder et coll., 2006).

VITAMINES

La vitamine B6 associée au magnésium a pu apporter des améliorations
chez certains enfants au cours d’études ouvertes (Martineau, 1988). Mais 1a
encore, tous les exces et les raccourcis méthodologiques nuisent a 1’utilisa-
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tion raisonnée des vitamines. Certains proposent des doses tres €levées sans
contrdle médical...

INDICATIONS
Elles sont rappelées dans le tableau 10-1.

TABLEAU 10-1. — Indications des médicaments chez I’adolescent autiste de plus de 15 ans
en fonction des symptomes cibles.

Symptome cible Médicaments
Hyperactivité Neuroleptiques atypiques (rispéridone, amisulpride)
Impulsivité Méthylphénidate
Clonidine
Naltrexone
Rituels Inhibiteurs sélectifs de la recapture de la sérotonine
(ISRS)
Neuroleptiques atypiques
Agressivité Neuroleptiques atypiques
Automutilations Anticonvulsivants
(carbamazépine, valproate)
Lithium
Bétabloqueurs
Clonidine
Anxiété Neuroleptiques atypiques
Troubles affectifs Buspirone
Clonidine
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11 vautismMe
DANS LA SOCIETE

SCOLARISATION

L’intégration scolaire des enfants autistes a suivi le mouvement général du
droit a la scolarité pour les enfants handicapés. Cependant, 1’autisme se
distingue des autres handicaps car il ne nécessite pas forcément d’aménage-
ment matériel dans I’école comme pour les enfants IMC ou sourds mais des
aménagements humains.

L’intégration pour les autres handicaps ou pour les enfants présentant une
maladie chronique invalidante et source d’absentéisme scolaire, comme le
diabete, vise en priorité a maintenir un enseignement pédagogique au plus
prés du milieu social qu’est 1’école. Dans le cas de 1’autisme, non seulement
un enseignement méme adapté est souhaité mais 1’école peut de surcroit
remplir un rdle de socialisation pour ces enfants dont les troubles portent
justement sur la communication et les relations sociales.

C’est un role nouveau qui peut dérouter I’éducation nationale.

STRUCTURES ET DISPOSITIFS LEGAUX

La scolarisation des enfants autistes peut se concevoir de plusieurs fagons
en fonction des objectifs a atteindre et de leurs profils :

—les enfants autistes sont intégrés dans des classes «normales» en fonc-
tion de leur niveau scolaire;

—ils sont scolarisés dans une classe spécialisée pour autistes de type CLIS
(classe d’intégration scolaire) qui peut elle-méme étre intégrée dans une
école «normale» pour favoriser I’ouverture et éventuellement des temps de
décloisonnement. Dans le secondaire, les CLIS sont relayées par les UPI
(unités pédagogiques d’intégration);
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—1ils sont scolarisés dans une classe spécialisée type CLIS mais pas
spécialisée dans I’autisme, accueillant des enfants qui présentent des troubles
du comportement et/ou des difficultés scolaires;

—ils sont scolarisés dans des classes internes aux établissements spécia-
lisés, type IME.

L’aide a I’intégration sociale dans la classe ou I’école peut étre fournie par
un autre éleve volontaire qui sert de tuteur ou un adulte auxiliaire de vie
scolaire (futur assistant d’éducation).

Des professionnels (éducateurs spécialisés, psychologues, orthophonistes,
psychomotriciens) peuvent aussi intervenir sur place pour prodiguer des
soins dans le cadre d’un SESSAD (service d’éducation spécialisée et de
soins a domicile) ou par I’intermédiaire d’une équipe médico-psychologique.

Des progres louables ont été€ accomplis par les pouvoirs publics pour favo-
riser I'intégration scolaire. Un pas important a été accompli avec la loi du 11
février 2005 sur la Scolarisation des éleves en situation de handicap. Cette
loi affirme trois principes fondamentaux :

- garantir le libre choix de son projet de vie par la personne handicapée,
fondé sur le droit a compensation des conséquences de son handicap;

- placer la personne handicapée au centre du dispositif qui la concerne en
substituant une logique de service a une logique administrative ;

- permettre la participation de la personne handicapée a la vie sociale en
développant I’accessibilité générale a la vie de la cité, qu’il s’agisse de
I’école, de I’emploi, des transports, ou encore de la culture et des loisirs.

La loi utilise des structures nouvellement crées comme la MDPH (maison
départementale des personnes handicapées) et une de ses instances la CDA
(commission des droits et de I’autonomie). La MDPH a 1’avantage de consi-
dérer le handicap de la personne tout au long de sa vie et évite le hiatus qu’il
existait avant entre enfants et adolescents (CDES) et adultes (COTOREP).

La loi de février 2005 rend obligatoire, pour tout enfant et tout adolescent
présentant un handicap, son inscription dans 1’école ou 1’établissement le
plus proche de son domicile qui constitue son établissement de référence.

Pour établir un projet personnalisé de scolarisation, PPS, les parents
doivent faire une demande a la CDA. Le PPS définit les modalités de dérou-
lement de la scolarité et inscrit les actions pédagogiques, psychologiques,
éducatives, médicales et paramédicales nécessaires et adaptées aux besoins
particuliers de chaque enfant.

Un enseignant référent sert de moteur et de coordinateur a I’équipe de
suivi de scolarisation ESS (anciennement équipe éducative) qui comprend
I’enfant, ses parents, 1’enseignant, et selon les cas, le psychologue et le
médecin scolaire, I’assistante sociale et I’infirmiere scolaire, I’auxiliaire de
vie scolaire (AVS), I’équipe de soins extérieure a 1’établissement.

Le PPS est transmis pour &tre validé a I’équipe pluridisciplinaire d’évalua-
tion EPE (anciennement équipe technique de la CCPE et de la CDES) de la
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CDA. Le PPS fait partie du plan personnalisé de compensation (PPC) de
méme que 1’allocation d’éducation de 1’enfant handicapé (AEEH). La CDA
gere I’ensemble de ces mesures, leur suivi, et I’octroi des AVS.

Les enseignants référents sont sous la responsabilité des inspecteurs
d’académie et des inspecteurs chargés de ASH (adaptation et scolarisation
des handicapés).

Maison Départementale des Personnes Handicapées

Equipe pluridisciplinaire Commision des droits
d’évaluation (EPE) et de 'autonomie (CDA)

Al
Projet personnalisé
de scolarisation (PPS)

Equipe du suivi
de scolarisation (ESS)

Enseignant référant

Eleve
Parents

Fig. 11-1. Organisation de la scolarisation des enfants handicapés.

CONDITIONS D’UNE SCOLARISATION REUSSIE

Souhaits des familles

11 est bien évident que le souhait de tout parent est que son enfant béné-
ficie d’un mode de scolarité le plus proche possible de la normale. Ce souhait
se confronte au débat interminable qui oppose les tenants d’une intégration
et d’une normalisation a tout prix et les tenants d’une approche spécialisée,
spécifique et adaptée.

Avoir acces aux mémes droits que tous, suivre le méme parcours et étre
acteurs de ce parcours, réduire au maximum les limites liées au handicap
sont aussi des revendications légitimes. Certains parents réfutent le terme
méme d’intégration, qui pris dans une acceptation étroite, peut signifier que
c’est I’enfant qui doit faire des efforts et non pas 1’école.
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Dans certains cas, le veeu pieux de scolarisation rencontre toutefois des
obstacles. Le déni des difficultés de la part des parents mais aussi des ensei-
gnants (fantasme de réparation et de toute puissance) peut conduire a sous-
estimer les besoins et a proposer des réponses inadaptées. L’école, si elle
doit rester un droit commun a tout citoyen n’est pas la seule réponse et n’est
pas thérapeutique en soi. Elle peut méme, si elle est imposée a I’enfant, étre
source de souffrance pour ce méme enfant.

L’école

La représentation du handicap dans le milieu scolaire dépend de sa
nature. Elle est toujours plus difficile pour le handicap mental que pour le
handicap physique. La compréhension et I’acceptation de la différence
nécessitent a la fois de 1’empathie (pour vouloir aider I’enfant) et une
certaine distance (pour éviter la «pitié dangereuse» source fréquente de
retournement d’affects). Elles nécessitent a la fois de la confiance en soi
(pour éviter la peur et les résistances) et une certaine humilité (pour éviter
I’idéalisation excessive de sa mission source de désillusion et/ou d’épuise-
ment). Le rdle de I’enseignant référent et des équipes du suivi de
scolarisation est d’informer 1’enseignant qui accueille 1’enfant de ses
besoins particuliers.

L’enseignant ne peut se transformer en thérapeute et ne peut se former
pour tous les handicaps existants. La formation des AVS, qui ont malheureu-
sement un statut précaire et mal reconnu, est cependant un vrai probléme.
Afin que chacun conserve son rdle, la scolarisation doit fonctionner en
réseau de partenaires (1’école, la MDPH, la famille, et le service de soins).

Les objectifs

Selon le degré de 1’handicap et 1I’age de 1’enfant, les objectifs de la scolari-
sation débutent en général par la socialisation (objectif principal de
maternelle) suivie le plus rapidement possible de la pédagogie. Le service de
soins peut compléter ces objectifs en permettant une pédagogie spécialisée et
des acquis éducatifs spécialisés.

Le temps de présence de I’enfant a 1’école est souvent réduit au début puis
étendu progressivement, parfois trop progressivement selon le souhait des
parents. Cette difficulté a élargir la fréquentation peut provenir d’une crainte
des enseignants, plus ou moins justifiée, en fonction de 1’observation de
I’enfant, et surtout du manque de moyens suffisants (AVS).

L’aménagement des conditions

On connait, a partir des connaissances acquises notamment dans I’expé-
rience des thérapies d’échange et de développement, les grands principes qui
gouvernent la disponibilité d’un enfant autiste pour les apprentissages :
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— la tranquillité, donc un nombre restreint d’enfants présents dans la classe;

— la sélection des informations, donc un enseignant qui filtre les stimuli et
qui reste attentif en permanence aux signaux de communication de 1’enfant;

—T’aide a la compréhension souvent défaillante, donc la mobilisation et le
contrdle de I’enseignant et I’ utilisation de supports adaptés;

—la variabilité et le caractere imprévisible des attitudes qui demande une
grande tolérance et une grande souplesse.

Le probleme reste 1’équilibre entre les capacités d’adaptation de 1’enfant
autiste a un milieu «naturel» et ses besoins spécifiques. La tendance qui
ferait venir a I’école un dispositif lourd d’hdpital de jour ne remplirait plus
les objectifs de I'intégration. En sens inverse, scolariser un enfant autiste
sans aménagements sera voué a 1’échec.

Les limites de la scolarisation

En fait, deux critéres importants plus ou moins associés paraissent guider
raisonnablement les indications de scolarisation réussie : les capacités cogni-
tives et les troubles du comportement. Quand I’enfant a la chance, malgré ses
troubles de communication, de posséder des potentialités d’apprentissage et
d’étre suffisamment sociable, il peut espérer un bénéfice important d’une
scolarisation qui nécessite peu d’aménagements. En dehors de ce cas idéal,
on peut rencontrer des situations tres diverses :

—’enfant n’a pas de troubles du comportement mais une déficience
mentale notable (certains profils «passifs» de Wing, par exemple). Une
scolarisation sur le cursus de la maternelle peut stimuler 1’enfant et lui
prodiguer des modeles de socialisation méme s’il ne suit pas un
programme complet. En revanche, il devra pouvoir bénéficier de méthodes
éducatives et pédagogiques spécialisées en séances individuelles pour
favoriser I’attention et 1’imitation et en petits groupe pour 1’apprentissage
des échanges sociaux ;

— I’enfant a des capacités méme hétérogenes mais présente des troubles du
comportement importants tels qu’une instabilité, une agressivité, une anxiété
sociale (certains profils «actifs bizarres » de Wing, par exemple). On sait que
les troubles du comportement chez 1’enfant autiste sont exacerbés par des
facteurs d’environnement (ambiance sensorielle, variabilité des reperes
spatiaux et temporels). Il faudra aménager au mieux les conditions d’accueil
apres une analyse détaillée des caractéristiques individuelles de chaque
enfant;

— I’enfant présente malheureusement a la fois un retard important et des
troubles massifs du comportement. Il nous semble dans ce cas que maintenir
artificiellement une intégration peut conduire a aggraver la détresse de
I’enfant en le soumettant a des exigences cognitives trop fortes (qui vont
augmenter 1’opposition et 1’angoisse) et a des exigences sociales qu’il ne
peut pas assumer (qui vont augmenter la fuite ou I’isolement);
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—enfin, pour les enfants et adolescents qui présentent des troubles 1égers
et atypiques du spectre autistique, 1’accompagnement rééducatif et/ou
psychothérapique est d’autant plus nécessaire que I’éducation nationale ne
dispose pas de structures adaptées en dehors des UPI qui sont trop réducteurs
pour les bons niveaux et, de toute manieére, encore trop rares.

POLITIQUE DE SANTE PUBLIQUE
EN FAVEUR DE L'AUTISME

Législations

Les premiéres sources d’évaluation des besoins des personnes autistes en
France reposent essentiellement sur deux enquétes :

—rapport de 'IGAS n° 94099 sur la prise en charge des enfants et adoles-
cents autistes, octobre 1994 ;

—rapport de I’ANDEM sur I’autisme, novembre 1994.

La tableau 11-I représente la chronologie des actions menées en faveur de
I’autisme. A cela, il faut rajouter les appels d’offre nationaux de création de
places nouvelles (1995, 1997, 1999, 2000) pour les autistes dans les établis-
sements d’accueil.

TABLEAU 11-1. — Evolution des actions menées dans la politique de I’autisme.

Intitulé Contenu

La circulaire AS/EN n° 95-12 du 27 avril | Les plans d’action régionaux sur 1’autisme
1995 relative a la prise en charge thérapeu- | (PRA)

tique, pédagogique, éducative et a I’inser- | Les comités techniques régionaux sur

tion sociale des enfants, adolescents et I’autisme (CTRA)

adultes atteints d’un syndrome autistique

La loi n® 96-1076 du 11 décembre 1996 Actions de formation
modifiant la loi n°® 75-535 du 30 juin 1975
relative aux institutions sociales et médico-
sociales et tendant a assurer une prise en
charge adaptée de I’autisme

La circulaire DAS/TSIS n° 98-232 du

10 avril 1998 relative a la formation conti-
nue et a I’adaptation a I’emploi des person-
nels intervenant aupres des enfants et
adultes présentant un syndrome autistique

Message d’information du 20 janvier 1999 | La création de centres de ressources pour
relatif a la création de centres de ressources | personnes autistes (ouverture de quatre cen-
sur I’autisme et définissant le cahier des tres 2 Montpellier, Tours, Brest et Reims en
charges de ces centres (complément aux dis- | 1999)

positions de la circulaire du 27 avril 1995)
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TABLEAU 11-I (suite). — Evolution des actions menées dans la politique de I’autisme.

Intitulé Contenu

Rapport au Parlement «1’autisme, évalua-
tion des actions conduites (1995-2000) 7
décembre 2000

Loi N° 2002-2 du 2 janvier 2002 rénovant | Modernisation, droits des personnes et des
I’action sociale et médico-sociale usagers des établissements médico-sociaux

Rapport au gouvernement de M. Jean-Fran-
¢ois Chossy : «La situation de I’autisme en
France », 15 octobre 2003

Conférence de presse de M. Ph. Douste- Objectif d’un CRA par région en 2006

Blazy : « Autisme 2005-2006, nouveau Renforcement des moyens des CRA
regard, nouvelle impulsion » et Circulaire | Sensibilisation aupres des professionnels de
DGAS/3C/2004 la petite enfance

Formation sur I’autisme et les TED dans les
établissements Publics de Santé
Développement des réseaux départementaux
et du partenariat entre les CRA et les MDPH
Financement de 500 places pour enfants et
800 places pour adultes autistes

Lancement d’une étude confiée au Conseil
National de 1’évaluation sociale et médico-
sociale dont I’ objectif est d’évaluer les
méthodes de prise en charge

Création d’un Conseil National de I’ Autisme

Les Centres de Ressources Autisme

Organisation

Au départ, en 1999, les centres sont expérimentaux et sont limités a quatre
régions ou interrégions, les CRA arrivent a maturité et sont présents actuelle-
ment dans chaque région. Leur organisation est variable. Certains CRA
comme le CRAIF (CRA Ile-de-France) ont essentiellement une mission
d’information et de conseil et relévent uniquement d’un statut médico-social.
Le role d’évaluation est alors confié a plusieurs centres de diagnostic situés
en CHU. Dans d’autres modeles plus répandus, le CRA comprend a la fois le
centre d’information-documentation et la cellule de diagnostic. Les finance-
ments se partagent alors entre le secteur sanitaire et médico-social. Dans ce
cas de figure, on peut distinguer deux formes d’organisation selon le degré
d’autonomie entre le centre de documentation et 1’équipe d’évaluation
diagnostique. Cependant I’organisation générale est basée sur le fonctionne-
ment des établissements médico-sociaux et doit obéir a I’esprit de la loi du 2
janvier 2002. Les premiers CRA étaient tous adossés a des établissements
hospitalo-universitaire (CHU) mieux a méme de répondre a la diversité des
missions. L’inconvénient de ce modele est 1’aspect centré sur 1’hopital
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pouvant générer un manque d’intérét des autorités administratives plus
enclines a gérer des services de soins somatiques classiques. L’autre critique
concerne I’implantation a 1’hdpital, qui ne facilite pas I’acces au grand public
et aux autres professionnels.

Missions

Leurs missions concernent aussi bien les enfants que les adolescents et les
adultes autistes.

A. Accueil et conseil aux personnes et a leur famille

Cette mission et le temps qu'un CRA y consacre, varie en fonction de I’dge
du patient, de son parcours antérieur, du degré d’information préalable des
familles et de la nature du trouble envahissant du développement. Le rdle du
médecin doit étre de personnaliser, pour I’enfant, les informations générales
sur I’autisme en tenant compte de tous les parametres cliniques et familiaux.

Les décisions d’orientation restent sous 1’autorité de la MDPH et du CDA
mais les CRA peuvent, de par leur connaissance de I’enfant et du réseau
territorial de soins influencer ces décisions.

B. Appui a la réalisation de bilans et d’évaluations approfondies

L’évaluation représente la partie la plus attendue par les familles, notam-
ment I’évaluation initiale a la base du diagnostic. Le terme «appui» a la
réalisation de bilans traduit bien le fait qu’un CRA n’est pas la seule struc-
ture habilitée pour poser un diagnostic. Cependant un CRA peut valider
voire expertiser un diagnostic déja effectué. D’ailleurs un des risques est la
délégation systématique par les services de soins pour que les évaluations
soient réalisées par les CRA. Dans ces cas, I’évaluation doit se faire en rela-
tion étroite avec 1’observation au long cours des équipes de soins et demande
un partenariat en confiance.

Les limites des évaluations doivent aussi €tre bien posées par les CRA.
Les évaluations ne soignent pas mais sont a la base des orientations théra-
peutiques. Il est difficile pour un CRA de ne pas proposer des pistes
d’orientation thérapeutique (mission de conseil) a partir des évaluations et de
scinder completement ces deux étapes. L articulation avec le service de soins
doit alors étre encore plus réfléchie pour éviter de mettre ce dernier en porte-
a-faux, les recommandations risquant d’étre rejetées sur un plan théorique ou
non réalisables sur un plan matériel.

L’absence de pratique des soins par les équipes des CRA nous parait un
inconvénient majeur et dissocie artificiellement 1I’évaluation de la thérapie.
Le CRA risque d’étre coupé de la réalité de I’enfant et de ses soignants au
quotidien, de proposer des recommandations abstraites, trop faciles et stan-
dardisées. On sait que les enfants autistes, pris dans une dynamique de soins,
ne s’expriment pas de la méme fagon que dans une situation d’évaluation et
peuvent apparaitre sous des angles tres différents, parfois plus compétents,



© ELSEVIER MASSON. La photocopie non autorisée est un délit.

L’autisme dans la société 251

parfois moins. L’idéal serait que les professionnels des équipes CRA puis-
sent avoir une activité complémentaire dans le suivi des personnes autistes.

C. Organisation de I’information a 1’usage des professionnels et des familles.

Cette mission est assurée principalement par les centres de documentations et
d’informations rattachés aux CRA. Les parents ont a leur disposition de
nombreuses sources d’information via Internet mais trop souvent sur un mode
anarchique et sans validation sur le plan scientifique. Comme le dit le dicton
«trop d’informations tue I’information ». La nouveauté et le caractére spectacu-
laire des annonces répondent a la curiosité et a I’attente pressée des parents,
mais pas forcément a quelque chose d’utile pour leur enfant. Dans le pire des
cas, certaines propositions sont dangereuses pour la santé des personnes autistes.

Faut-il alors censurer ou filtrer les fonds documentaires des CRA et sur
quels criteres? Faut-il plus simplement avertir les familles du degré de vali-
dation scientifique des documents mis a leur disposition, mais la encore sur
quels criteres? Dans les méta analyses utilisées pour les conférences de
consensus par exemple, on connait quelques facteurs donnant de la valeur
aux publications scientifiques. On peut citer le fait que les études soient pros-
pectives plutdt que rétrospectives, qu’elles se basent sur un grand nombre
d’individus, qu’elles utilisent des méthodologies éprouvées. Que penser des
témoignages de parents portant sur un cas unique, leur enfant, qui ont une
valeur personnelle et affective trés importante mais qui peuvent influencer
d’autres parents dans le choix d’une thérapie.

Un travail de réflexion, sur la mise a disposition et I’interprétation des docu-
ments, commence a voir le jour entre les équipes de soins, les documentalistes
et les associations de parents pour une utilisation optimale des documents, qui
pourront concilier la liberté de choix d’une méthode ou d’une théorie donnée
et les arguments contradictoires publiés sur cette méthode.

D. Formation et conseil aupres des professionnels.
Conseil et expertise nationale

Cette mission trouve ses applications dans des circonstances variées. C’est
peut-&tre 1a mission la plus gratifiante pour un CRA car elle échappe au risque
de conflictualisation lié au caractere imposé des évaluations par exemple. En
effet dans ce role, le CRA se met a la disposition des équipes de soins et des
tutelles pour donner un avis d’expertise sur des projets, des themes d’études,
pour soutenir telle ou telle expérience, superviser un fonctionnement institu-
tionnel particulier. Les formations s’adaptent a la demande des institutions.
Les limites concernent la formation a des techniques de méthodes éducatives
spécifiques (ABA, TEACCH) car les CRA ne savent pas tout faire et risquent
d’étre juge et partie dans les recommandations objectives de méthodes issues
de I’évaluation. En effet, bon nombre de CRA cohabitent avec une structure
de soins (CMP, hopital de jour, SESSAD) qui pratique pour son propre
compte telle ou telle méthode. Le fait que les CRA échappent & la mission de
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soins (critique débattue plus haut) est également un obstacle a la réalisation de
formations en dehors de I’évaluation. En effet, comment une équipe peut-elle
former a des soins qu’elle ne pratique pas ou plus?

Au niveau national, les CRA peuvent étre mandatés pour expertiser
certains aspects de I’évaluation et de la prise en charge des personnes
autistes. Le travail préparatoire sur «Les recommandations de la pratique
clinique de I’autisme » finalisé en novembre 2005 a concerné plusieurs CRA
dans différents axes. Une étude plus ambitieuse et plus périlleuse sur 1’étude
des prises en charge en matiere d’autisme vient d’étre commandée au CRA
de Montpellier et nécessitera une collaboration multicentrique.

E. Recherche et études

La recherche dépend des moyens et de la configuration de chaque CRA.
On peut penser que les CRA indépendants des centres de diagnostic et
chargés essentiellement de I’information vont s’intéresser a des études de
type épidémiologique, et que les CRA comprenant une équipe de diagnostic
vont plutdt publier des études cliniques. La participation a des études de
corrélation bio-cliniques nécessite la collaboration avec des équipes de
recherche INSERM ou CNRS.

On attend des CRA des recherches sur les personnes autistes adultes qui,
jusque-la, n’ont pas ou peu bénéficié de méthodes évaluatives ou thérapeuti-
ques adaptées.

F. Animation d’un réseau régional

Sans étre un organisme de tutelle et sans empiéter sur la fonction des
CTRA (Comités Techniques Régionaux de 1’Autisme), les CRA trouvent
une place naturelle d’animation et de sensibilisation aupres des différents
acteurs. Ceux-ci sont nombreux et n’ont pas forcément 1’habitude de
travailler ensemble. L’Education Nationale est de plus en plus sollicitée dans
la scolarisation des personnes autistes, mais n’y est pas toujours préparée.
Un projet personnalisé de scolarisation est le type méme de contrat qui réunit
des professionnels issus de milieux différents. Le CRA peut fédérer certains
projets communs, développer des partenariats (comme par exemple des
conventions entre le secteur sanitaire et médico-social, nourrir des réflexions
et des débats interprofessionnels et interinstitutionnels.

Fonctionnement (exemple du CRA de Tours)

La figure 11-2. résume un type de fonctionnement ol sont représentées les
différentes missions exercées.

L’équipe chargée de 1’évaluation diagnostique est pluridisciplinaire et
formée dans le domaine de I’autisme.

On peut décrire de la manicre suivante le parcours d’un patient entré au
CRA : en amont le dossier de I’enfant est préparé au secrétariat a partir de la
demande conjointe des parents et de 1’équipe et/ou du médecin responsable
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des soins de 1’enfant. Certains parents comprennent ou acceptent difficile-
ment la nécessité d’un accord du médecin de référence. Nous devons leur
expliquer que les résultats des évaluations doivent étre exploitables et sont
destinés en priorité a 1’équipe de soins comme un service utile. En cas de
désaccord du médecin référent sur 1’utilité d’un bilan CRA, des contacts
peuvent &tre pris.

Le protocole d’admission pour un bilan comprend une consultation
pédopsychiatrique préalable avec le médecin du CRA. Cette consultation a
pour inconvénient de rallonger les délais mais a des avantages. Elle doit étre
proposée assez rapidement et permet d’examiner la situation de 1’enfant, son
parcours de diagnostic et de soins, la demande et I’attente des parents. Cette
consultation permet d’ajuster également le bilan aux besoins de 1’enfant et
d’éviter des examens déja effectués. C’est aussi un temps d’évaluation médi-
cale qui fait poser, discuter et expliquer des indications d’explorations
complémentaires en ORL, neuropédiatrie, génétique, quand celles-ci n’ont
pas été réalisées.

Le délai des consultations pédopsychiatriques est raccourci en fonction de
I’age de I’enfant pour éviter un retard au diagnostic.

A T’issu de cette consultation préliminaire et sans autre élément complé-
mentaire d’évaluation, il faut rester prudent sur un diagnostic précis surtout
si I’enfant est trés jeune.

On propose dans la plupart des cas un bilan de développement qui
comprend dans sa forme typique :

—un accueil sur 2 jours par I’infirmier ou I’éducateur spécialisé référent
de I’enfant;

— une observation du comportement social de I’enfant sur un petit groupe
de I’hdpital de jour;

— une observation individuelle du comportement;

— un examen individuel psychologique, orthophonique et psychomoteur.

Les outils d’évaluation comprennent, selon les cas, des questionnaires et
des échelles, ainsi que des enregistrements vidéo obtenus avec 1’accord signé
des parents. Les séquences vidéo sont utilisées comme document d’évalua-
tion, mais aussi comme support de discussion lors de la restitution aux
parents.

La famille est recue par 1’assistante sociale afin d’évaluer les besoins
d’aide ou d’orientation en cours.

En fin de bilan, I’équipe du CRA se réunit pour faire une synthéseq a
laquelle 1’équipe responsable des soins est invitée pour échanger les observa-
tions et transmettre les conclusions.

La restitution aux parents se fait dans la foulée et les résultats écrits sont
transmis ultérieurement aux différents partenaires.
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Demande conjointe : parents + médecin traitant
Documentation. Accueil et informations LIAISONS
Sélection et analyse secrétaire, assistante sociale — Autres CRA

scientifique des
publications sur 'autisme
- participation a un site
Internet

- diffusion des informations
aupres des professionnels
et des familles

— élaboration d’un guide
des bonnes pratiques

-

Consultations
pédopsychiatriques
_médecins
Equipe CRA
Coordination cadre de santé

— Equipes soignantes locales
(«expertise» diagnostique,
supervision de cas cliniques)
— avis technique aupres des
tutelles (Drass, Cram...),

Observation du comportement || des structures médico-

infirmiere, éducateur specialis¢
Evaluations
psychologue,

orthophoniste psychomotricien

sociales, des commissions
spécialisées (CDES), de
I'éducation nationale
(orientation et intégration
des enfants)

Recherche FORMATION
Travaux de recherche — Aide a la formation des
clinique équipes
Bilan de développement - Enseignements (DU...)
Modalités Objectifs Liaisons
— Consultation Enfants jeunes (vus en priorité) | | — Transmissions a 'équipe
pédopsychiatrique préalable — Diagnostic précis soignante

au bilan

- Bilan «standard» sur 2 jours
— Observation sur un groupe
d’enfants avec vidéo

— Examens spécialisés avec
instruments d'évaluation

- Examens EEG, PEA si besoin
- Synthése d’équipe

- Restitution aux parents

- Informations aux parents

- Indication d’'examens et d’avis
médicaux complémentaires
Adolescents

- Réévaluation du diagnostic
- Conseils thérapeutiques

- Liaisons avec les autres
spécialistes (pédiatre,
généticien, neuropédiatre,
ORL, ophtalmologue...)

- Liaisons avec I'école, la
CDES

FiG. 11-2. Organisation fonctionnelle d'un CRA (exemple de Tours).

PARTENARIAT AVEC LES FAMILLES

LES PREALABLES AU PARTENARIAT

Liquider la dette de la remise en cause des parents

Le «péché originel» des psy est fondé sur I’histoire des hypotheses
psychogénétiques rendant les meres responsables d’une mauvaise relation
avec leur bébés. Ces hypotheses ne sont plus diffusées actuellement et
certains psychanalystes ont fait «acte de repentance » pour leurs ainés. D un
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autre coté, les parents doivent arréter d’assimiler systématiquement les
approches psycho dynamiques a la culpabilisation des parents.

Comme nous sommes encore dans une période sensible, les professionnels
doivent rester vigilants sur les risques de culpabiliser les parents. Pour cela, il
faut bien définir les objectifs et les présupposés théoriques des guidances
mere-enfant dans I’autisme. Par exemple, le terme couramment utilisé de
guidance recouvre t-il I’apprentissage de liens précoces défectueux avec 1’idée
qu’on soigne la meére en méme temps que I’enfant? Survivance de 1’hypothese
d’un autisme psychogénique ou bien a-t-il pour objectifs de soutenir et de
guider les parents pour apprendre a connaitre les particularités de leur enfant et
savoir y répondre. Il ne faut pas laisser penser aux parents, lors des entretiens
informatifs sur la vie familiale, qu’on recherche des facteurs étiologiques alors
qu’on cherche a analyser le retentissement. Bien différencier le plan du fonc-
tionnement psychopathologique du plan des causes.

La culpabilité

Déja débattue tout au long de cet ouvrage, elle prend dans le partenariat
avec les familles, une place importante qui mérite d’étre approfondie.

Tout parent se sent naturellement responsable voire coupable de la
maladie ou du handicap de son enfant car un enfant est un étre foncierement
vulnérable et innocent. Les reproches qu’un parent peut se faire sont
nombreux : insuffisance de soins, transmission de mauvais génes, enfant pas
assez désiré, culpabilisation transgénérationnelle. Cette culpabilité naturelle
peut étre accentuée dans I’autisme car 1’enfant renvoie peu d’affects et ne
peut déculpabiliser ses parents. Les explications scientifiques restent encore
incompletes sur les causes.

La souffrance de I’enfant autiste isolé dans sa bulle et seul au monde est
insupportable et fait souvent projeter la culpabilité sur un bouc émissaire. Les
parents ont été historiquement les premiers désignés mais on voit actuellement
la stigmatisation se déplacer par un effet de balancier sur les professionnels.

L’ALLIANCE THERAPEUTIQUE

Le statut des parents et de I’enfant

L’alliance se fait a deux partenaires (parents-soignants) et n’implique pas
souvent I’enfant trop handicapé. Cette caractéristique apporte une simplification
apparente des relations mais aussi des clivages plus fréquents car chaque parte-
naire «fait parler» 1’enfant. Pourtant I’alliance thérapeutique est plus que
nécessaire pour un enfant qui ne communique pas. Tout quiproquo, sans parler
de conflits entre parents et professionnels, va retentir sur les difficultés de
compréhension et d’adaptation sociale de I’enfant. On sait que les enfants
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autistes sont particulierement sensibles aux modifications de I’ambiance
émotionnelle et per¢oivent avec angoisse les tensions dans leur environnement.

La place des parents dans le dispositif de soins est variable selon les
approches éducatives et thérapeutiques. De maniere graduelle ils peuvent
étre : écartés volontairement (école orthogénique), ignorés, informés et
partenaires, co-thérapeutes (TEACCH), éducateurs principaux a court terme
(ABA).

Chaque partenaire a une attente et projette son idéal et ses priorités sur
I’enfant : bien-&tre, autonomie, guérison, normalité, reconnaissance par la
société, compétences intellectuelles, a des moments qui peuvent étre diffé-
rents et avec un jugement, une évaluation selon des criteres personnels.

SOUTIEN PSYCHOLOGIQUE ET RELATION FAMILLES-SOIGNANTS

Autant les évaluations spécialisées dans 1’autisme permettent d’adapter les
soins au plus pres des difficultés de 1’enfant, autant une bonne connaissance
du fonctionnement psychique des parents et une relation de confiance réci-
proque permettent de répondre a leurs besoins.

Ces derniers peuvent étre tres divers et se heurtent parfois a nos propres
conceptions de professionnels tout-puissants. Les messages que nous voulons
faire passer ne seront peut-étre pas entendus, la passion nous pousse souvent a
vouloir persuader. Les roles d’écoutant et de conseiller ne sont pas faciles a
concilier pour le pédopsychiatre.

Pour le soutien psychologique, certains pronent I’orientation des parents
vers un lieu extérieur aux soins de leur enfant. En effet, ils considerent que
des parents d’autistes peuvent souffrir comme d’autres parents de I’état de
leur enfant et qu’il ne faut pas lier cette souffrance réactionnelle a la thérapie
de I’enfant.

Cependant, le conseil d’aller voir un psy en ville peut étre interprété par
les parents comme une désignation pathologique éventuellement causale et
donc culpabilisante. On peut toujours les aider a différencier ce qui ressort de
problemes psychologiques anciens et ce qui découle des stress a vivre avec
un enfant autiste. Souvent les deux sont mélés.

La prise en charge psychologique associée au lieu de soins de leur enfant a
aussi des avantages :

— sans former les parents a un role de thérapeute ou d’éducateur comme
dans la méthode TEACCH, les informations données aux parents par le
médecin de I’enfant peuvent avoir un effet encourageant pour ces derniers;

— la restauration des liens parents-enfants est au centre des enjeux thérapeu-
tiques et ne peut étre travaillée que si le thérapeute connait a la fois les parents
et I’enfant. Le pédopsychiatre a ici un role de médiateur de 1’interaction et peut
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aller jusqu’a proposer des thérapies d’échange et de développement avec la
participation de I’enfant, du thérapeute et d’un ou des deux parents.

Les questions de confiance

Pour que les objectifs soient partagés, la famille et le thérapeute doivent
avoir des idées convergentes sur la nature des problemes du patient. La
famille et le thérapeute doivent travailler de concert sur les objectifs de la
thérapie. La famille et le thérapeute doivent établir une bonne entente sur les
changements attendus pour le mieux-étre du patient.

Pour se mettre d’accord sur les modalités et les tdches a accomplir, il faut
obtenir un consensus sur les étapes a franchir et sur I’utilité du type de travail
proposé.

Enfin la question des liens reste primordiale. Il faut garder une empathie
réciproque, une relation de confiance et d’estime. La famille doit avoir
confiance dans la compétence du thérapeute pour 1’aider.

Ecueils de I’alliance thérapeutique

De toute fagon, le pédopsychiatre doit s’adapter a la demande des parents.
Celle-ci n’est pas toujours acceptée par le médecin pour deux raisons :

—elle ne correspond pas a ses convictions théoriques et a sa facon
d’appréhender 1’autisme ou, de maniere beaucoup plus génante, elle n’est
pas compatible avec les besoins de I’enfant;;

— elle peut méme étre source de mal-adaptation, voire de mauvais traite-
ment dans un sens d’abus ou, au contraire, de carence.

Dans I’autisme, le point de divergence provient souvent d’une incompati-
bilité entre les attentes des parents et celles du pédopsychiatre. On connait
des parents, notamment des meres, qui concentrent leur attention sur le bien-
étre psychologique de leur enfant autiste parfois au détriment des aspects
d’autonomie, d’intégration sociale et d’activités productives. Ces meres
qualifiées, souvent péjorativement, de fusionnelles ne sont pas intéressées
par les techniques d’apprentissage TEACCH mais sont préoccupées par
I’angoisse de séparation de leur enfant, par ses conduites d’automutilations,
par ses comportements régressifs. Elles sont trop prises dans leurs difficultés
de réle maternel pour pouvoir accéder a une distanciation et a un minimum
de fonction thérapeutique utilisant des méthodes diverses. Elles sont des
meres consolatrices et souffrent de ne pas pouvoir réconforter leur enfant.
Elles sont demandeuses d’étayage psychologique plus que de conseils éduca-
tifs. Un pédopsychiatre voulant appliquer a tout prix sa science cognitive ou
psychoéducative ne sera pas entendu.

A Pinverse, d’autres parents demandent au contraire a participer active-
ment et de maniere la plus compétente possible aux soins de leurs enfants.
Certains pédopsychiatres peuvent se sentir dépossédés de leur savoir en
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rencontrant de plus en plus de parents informés par 1’Internet ou formés par
des sessions ou des séminaires spécialisés. Il est vrai que leurs demandes
sont souvent légitimes mais parfois difficiles a exaucer, surtout quand elles
s’accompagnent d’exigences théoriques dogmatiques ou non fondées. Le
pédopsychiatre, méme s’il n’est pas d’accord avec des parents qu’il va juger
trop activistes, se doit de les informer et/ou de les orienter au mieux vers les
sources correspondant a leurs besoins.

On expliquera toutefois aux parents que le médecin n’est pas contraint a la
réussite (surtout dans 1’autisme) mais obligé d’utiliser tous les moyens théra-
peutiques a sa disposition pour concourir a cette réussite.

Dans des cas plus rares, le médecin peut juger que les besoins de I’enfant
sont incompatibles avec les souhaits des parents. Cette situation met le pédop-
sychiatre dans un role de protection de 1’enfant. Cette protection peut s’exercer
dans deux grands types de situations, I’'une par défaut, I’autre par exces.

Un état de carence affective et/ou matérielle, voire de mauvais traite-
ments, que 1’on retrouve souvent dans des contextes psychosociaux
particuliers, peut avoir diverses origines : primaire, dans la plupart des cas, et
sous I’influence de facteurs sociaux, culturels, psychologiques présents avant
la naissance de I’enfant, ou secondaire dans une dimension de rejet ou de
sentiment dépressif en relation avec les difficultés posées par 1’enfant. Dans
le premier cas, le pédopsychiatre est I’interlocuteur des services sociaux et
éducatifs, dans le second, il doit tout faire pour aider les parents a redevenir
compétents avec leur enfant.

Une situation de contraintes, de forcing éducatif ou d’excés d’exigences
pour I’enfant, totalement inadaptée a son état émotionnel, a son retard mental
ou a ses capacités d’adaptation, est plus difficile a gérer, avec des parents qui
mettent souvent en avant le bien de I’enfant, I’existence de capacités qu’il ne
possede pas, et leur intérét voire leur sacrifice pour qu’il réussisse. Un autre
moyen de dénier le handicap peut étre de considérer 1’enfant comme pares-
seux plutdt que déficient. Le travail du pédopsychiatre, en dehors de cas de
sévices physiques ou moraux, doit étre celui d’un patient négociateur devant
faire accepter aux parents la réalité des troubles de leur enfant et leur
proposer d’autres méthodes psychoéducatives.

Certaines méthodes, pronant une rééducation intensive et permanente
(paterning) ou des programmes de 40 heures par semaine (ABA), soulévent
des questions éthiques.

Quand rien ne va plus. Le divorce?

La réponse n’est pas si simple, comme dans tous les divorces. On retrouve
a la fois des freins psychologiques et des freins matériels.

On peut décrire quelques situations de blocages psychologiques :

—le maintien du conflit interne ambivalent attente-déception de part et
d’autre «je t’aime, moi non plus »;
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—les non dits sur les désaccords;

— les doubles liens et paradoxes. On peut citer I’exemple de parents
d’un enfant trés difficile qui demandent plus de temps, de soins, (par
épuisement) malgré leur insatisfaction envers I’équipe et le fait qu’ils
dénient la pathologie de leur enfant, et sont en face d’une équipe qui leur
répond que ce n’est pas indiqué (alors qu’elle est elle-méme épuisée par
les troubles de ’enfant). En fin de compte, on aboutit au paradoxe croisé
suivant : pour les parents « Thomas n’est pas malade, il doit venir a plein
temps » - pour I’institution « Thomas est trop malade, il ne doit pas venir
a plein temps »;

— les projections mutuelles équipe-parents de ses propres conflits (parents
projetant sur I’institution leur colére contre la société, équipe projetant sur
les parents son impuissance face a I’autisme).

Les aspects matériels compliquent aussi parfois les relations. Certains
parents mécontents de I’institution, y maintiennent contre leur gré leur
enfant, faute d’offres de soins alternatives ou en raison d’obstacles financiers
(pour financer un réseau libéral).

LE COPING

Définitions

Le terme de coping fait référence a I’ensemble des processus qu’un indi-
vidu interpose entre lui et un événement éprouvant, afin d’en maitriser ou
diminuer I’impact sur son bien-&tre physique et psychique. Les individus ne
subissent, en effet, pas passivement les situations difficiles qui s’imposent a
eux, mais interviennent constamment pour établir des conditions qui leur
soient propices. Cette tentative de maitrise poursuit deux buts essentiels :
éliminer ou réduire les conditions environnementales stressantes, mais aussi
le sentiment de détresse qu’elles induisent. C’est un processus défensif et/ou
adaptatif.

Mécanismes d’adaptation des familles dans I’autisme

Les deux tableaux ci-dessous mettent en évidence les aspects positifs et
négatifs liés a deux types d’attitudes (1’évacuation ou au contraire la recon-
naissance des problémes) bien connues des professionnels s’occupant du
coping chez les patients porteurs de maladie graves et/ou invalidantes. On
peut s’inspirer de leurs travaux pour mieux comprendre les réactions des
familles. Ces deux types d’attitudes ne sont malgré tout pas toujours aussi
tranchées, peuvent coexister, se relayer ou évoluer par phases en fonction de
la distance par rapport a I’annonce du diagnostic et des capacités d’évolution
de I’enfant.
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TABLEAU 11-I1. Evacuation des problemes (déni).

Aspects positifs Aspects négatifs
Parent Evite la souffrance dépressive, la «Réveil douloureux » a un moment
blessure narcissique difficile (épreuve de réalité)
Enfant Valorisation de I’enfant dans ses Reconnaissance tardive de 1’autisme,
aspects de normalité du retard
Maintien et préservation d’une Peu d’intérét pour les évaluations
image de personnalité et des liens Négligence, refus de soins
d’attachement Forcing, exigences trop élevées, trop
Evite le rejet familial de I’enfant normalisées
Soignant | Aucun? Equilibre difficile entre complaisance
et sensibilisation pour maintenir
I’alliance

TABLEAU 11-III. Reconnaissance des problémes (prise de conscience).

Aspects positifs Aspects négatifs
Parent | Extériorisation des conflits Epuisement (révolte et colere
Lutte active et constructive, permanente)
responsabilisation, sublimation Sentiment d’injustice (revendications
(associations) répétées, parfois procédurieres,
Recherche d’informations, de persécution)
formations Maitrise trop importante (isolement)
Enfant | Désir de bien connaitre et de L’enfant devient un objet de lutte et de
comprendre son enfant (intérét reconnaissance
pour les évaluations) 1l est «autiste ou handicapé» avant
Recherche d’un idéal de soins d’étre enfant
Démarches positives pour Implication et responsabilisation trop
I’intégration forte de la fratrie
Soignant | Reconnaissance du role du Disqualification des soignants (jugés
soignant dans les évaluations manquant de compétence ou par
Possibilité de collaboration et de opposition idéologique)
partage complémentaire des roles
parents-soignants dans les thérapies

Influence des phénomenes de société

Beaucoup de sociologues évoquent le passage de ’homme névrotico-normal,
du siecle dernier, a I’homme narcissico-hédoniste contemporain. Si 1’influence
de nouvelles valeurs de vie n’est pas spécifique a la fagon de considérer les
troubles autistiques et peut &tre partagé avec la maniere d’appréhender le
handicap mental dans son ensemble, nous avons cependant listé dans le tableau
ci-dessous quelques manifestations de ces nouveaux phénomenes de société et
leur conséquence possible pour des parents d’enfants autistes.
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TABLEAU 11-1V. Influence des phénomeénes de société sur le vécu des parents.

Société

Parents

Réponses possibles

des professionnels,
de la science, de
I’autorité.

Individualisme | Relachement des Mon enfant est unique | Associations de
liens sociaux et Je ne veux pas qu’il parents
familiaux soit avec des enfants Réseaux de soins
Absence de solidarité | handicapés
Hédonisme Priorité du principe | Refus des contraintes | Aides matérielles et
du plaisir imposées par le sociales
Société de loisirs handicap Séjour de rupture
Refus de I’effort, de | Déni du besoin Apprendre a vivre
la frustration, de d’adaptation. différemment avec son
I’attente Revendications et enfant
exigences sur la
rapidité des progres.
Narcissisme Rejet des défauts et | Blessure narcissique Valoriser les personnes
des faiblesses d’autant plus grande autistes
(vieillesse, handicap, | (deuil de I’enfant Soutien psychologique
physique...) parfait). Désir de des parents
Exclusion réparation parfois Politique de
procéduriere scolarisation avec de
vrais moyens.
Médiatisation | Ere de la Attente d’informations | Validation scientifique
communication exhaustives et sans des informations
mondialisée, de la cesse actualisées diffusées sur Internet
transmission (Internet)
immédiate, de Espoir de traitements
I’éphémere miraculeux
Perte des Perte du crédit des Remise en cause de la | Alliance thérapeutique.
valeurs élites, des experts, médecine surtout dans | Partenariat parents-

le domaine psychique.

professionnels.

SOUTIEN MATERIEL ET PRATIQUE

Il existe des prestations liées au handicap. La principale est 1’ Allocation
d’Education de I’Enfant Handicapé (AEEH) délivrée par la Commission des
droits et de I’autonomie (CDA). Elle comporte plusieurs catégories en fonc-
tion du handicap de ’enfant. Un des problemes chez 1’enfant autiste est
I’évaluation des besoins engendrés par les troubles du comportement qui ne
sont pas toujours quantifiables et peuvent étre tres variables.

Les familles ont aussi besoin de relais dans la prise en charge de leur enfant,
afin de souffler et d’éviter I’épuisement qui les guette en permanence. On favo-
risera les séjours de rupture et on orientera au besoin les adolescents en internat.
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Les associations nationales de parents d’autistes et leurs délégations locales
peuvent guider utilement les familles dans leurs recherches et leurs démarches.

LES TROUBLES DU COMPORTEMENT

Les troubles du comportement sont :

— brutaux, violents donc difficiles a contenir;

— sans facteurs déclenchants fixes et/ou connus donc difficiles a prévenir;
— sans signification évidente donc difficile a expliquer, a penser;

— souvent a caractere destructeur avec des conséquences corporelles et/ou
matérielles donc difficiles a panser;

—ou a caractere cruel, effectués froidement sans affect, évoquant parfois
le sadisme de par I’excitation qu’ils peuvent provoquer chez 1’autiste, donc
difficiles a accepter;

— sans autocritique, remord ou conscience des conséquences donc diffi-
ciles a pardonner;

— souvent répétitifs, compulsifs, échappant a toute intervention éducative,
entrainant un épuisement et un sentiment d’impuissance sources de dépression
chez les adultes.

En dehors des acces de violence, I’enfant n’a pas d’empathie et ne
«compense » pas ces agressions par des manifestations affectives, des calins,
des marques d’attachement. Il suscite difficilement la compassion sauf si les
crises s’accompagnent d’angoisse intense.

L’enfant autiste ne réagissant pas aux punitions éducatives et/ou corpo-
relles risque d’entrainer chez ses parents une surenchere et un emballement
dont ils n’ont plus conscience puisqu’ils n’ont plus de feed-back de 1’enfant.
Certains parents peuvent également interpréter cette indifférence comme de
la provocation.

Le handicap des enfants autistes au physique harmonieux n’est pas visible
par les autres adultes et leurs troubles du comportement en public sont
souvent interprétés comme des caprices ou le résultat d’une mauvaise éduca-
tion parentale. La honte peut pousser alors les parents a sévir excessivement.

Les automutilations posent un probleme éthique encore plus difficile a
résoudre. Jusqu’a quelle contention ou contrainte faut-il aller pour empécher
I’enfant de se faire du mal?

Parfois 1’opposition/provocation de 1’enfant autiste est le seul mode de
communication qui reste. Les parents sont parfois tentés d’entretenir ce type
de rapport comme un «feu fragile» au risque d’entrer dans un systeme
vicieux de communication par le double lien ou I’injonction paradoxale plutdt
que de réagir par I'indifférence qu’ils vivent au quotidien chez leur enfant.
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